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MASS	 – (акроним: Myopia, Mitral valve prolapse, Aor-

ta, Skeleton, Skin). миопия, митральный 
клапан, аорта, кожа, скелет

TGFβ1	 –	трансформирующий ростовой фактор β1



национальные  РЕКОМЕНДАЦИи national  reCOMMENDATIONS

214

ПРЕДИСЛОВИЕ
В Рекомендациях обобщена и проанализирова-

на доказательная и доступная на момент написания 
научная и медицинская информация, касающаяся 
заболеваний аорты (аортопатий) при наследуемых 
аневризмах и расслоениях грудной аорты с целью по-
мощи практикующим врачами в выборе оптимальных 
стратегий ведения пациента с данными состояниями. 

Данные Рекомендации представляют собой офи-
циальную позицию трех сообществ по обозначенной 
проблеме. Члены Проблемной комиссии были отобра-
ны Евразийской ассоциацией терапевтов (ЕАТ), Бело-
русским научным обществом кардиологов (БНОК) и 
Российским научным медицинским обществом тера-
певтов (РНМОТ) с целью создания представительства 
профессионалов, вовлеченных в оказание помощи 
пациентам данного профиля. Была проведена всесто-
ронняя оценка доступной доказательной базы по ве-
дению (включая диагностику, лечение, профилактику и 
реабилитацию) пациентов с данной патологией. 

При подборе и изложении материалов мы стремились 
руководствоваться основополагающими принципами, 
предъявляемыми к клиническим руководствам, общей 
конечной целью которых является совершенствование 
клинической практики и повышение качества медицин-
ской помощи пациентам кардиологического профиля.

Выработанные мнения призваны служить ориен-
тиром для практических врачей в вопросах профилак-
тики, диагностики и лечения сердечно-сосудистых 
заболеваний с принятием оптимальных клинических 
решений, основанных на принципах доказатель-
ной медицины, включая отношение «риск  – польза» 
(табл. 1, 2) 1.

Эксперты и рецензенты заполнили «декларации 
конфликта интересов» по возможным или имеющим-
ся конфликтам интересов. Дополнительно для экс-
пертизы национальных рекомендаций использовал-
ся Опросник по экспертизе и аттестации руководств 
(The AGREE Collaboration). О любых изменениях в 
декларациях интересов, возникавших в период напи-
сания текста, было необходимо проинформировать 
ЕАТ, БНОК и РНМОТ с последующим внесением со-
ответствующих дополнений. После получения одо-
брений текст утверждался всеми входящими в Ра-
бочую группу экспертами. Окончательный документ 
утверждался Экспертной комиссией ЕАТ, БНОК для 
одновременной публикации в журнале «Евразийский 
архив внутренней медицины» и издательством жур-
нала «Кардиология в Беларуси». Авторский коллектив 
планирует регулярное обновление данных рекомен-
даций.

Таблица 1
Классы рекомендаций

Класс Определение Предлагаемая  
формулировка

I Данные и/или всеобщее согласие, что конкретный метод лечения 
или процедура полезны, эффективны, имеют преимущества Рекомендуется/показан 

II Противоречивые данные и/или расхождение мнений о пользе/ 
эффективности конкретного метода лечения или процедуры

IIa Большинство данных/мнений говорит о пользе/эффективности Целесообразно применять 

IIb Данные/мнения не столь убедительно говорят о пользе/эффектив-
ности Можно применять

III
Данные и/или всеобщее согласие, что конкретный метод лечения 
или процедура не являются полезной или эффективной, а в некото-
рых случаях могут приносить вред

Не рекомендуется

 
Таблица 2

Уровни доказательности

Уровень доказательности На чем основан 

А Данные многочисленных рандомизированных клинических исследований или мета-
анализов

В Данные одного рандомизированного клинического исследования или крупных 
нерандомизированных исследований

С Согласованное мнение экспертов и/или небольшие исследования, ретроспективные 
исследования, регистры

1 http://www.scardio.ru/rekomendacii/rekomendacii_rko/polozhenie_o_nacionalnyh_klinicheskih_rekomendaciyah.

ВВЕДЕНИЕ
На протяжении последних двух десятилетий 

проблема наследственных нарушений соедини-
тельной ткани (ННСТ) активно разрабатывается 
клиническими и научными школами постсоветского 
пространства с лидирующими позициями россий-
ских ученых.

Об актуальности данного направления клинической 
медицины свидетельствуют вышедшие в свет россий-
ские (2009, 2012, 2015, 2016) и белорусские (2014) на-
циональные рекомендации, в которых приведены об-
щие принципы диагностики и лечения наследственных 
нарушений (дисплазий) соединительной ткани.
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В 2014–2015 гг. вышли рекомендации Евро-
пейского общества кардиологов по диагности-
ке и лечению заболеваний аорты [1], а также 
целый ряд обновленных руководств по ведению 
пациентов с клапанными заболеваниями серд-
ца, в которых большое внимание было уделе-
но высокому риску сердечно-сосудистых ос-
ложнений, и в частности разрыву/расслоению 
аорты при генетических заболеваниях (наслед-
ственных аортопатиях).

В целом, несмотря на широкий спектр поли-
органных и полисистемных клинических проявле-
ний при ННСТ, именно патология аорты опреде-
ляет жизненный прогноз этих пациентов (рис. 1).

Поэтому обобщение имеющихся данных в от-
ношении наследственных аортопатий при ННСТ 
представляется важной и актуальной задачей, в 
том числе с позиций профилактической меди- 
цины.

В документе перечислены основные пробе-
лы в доказательствах и имеющихся данных с це-
лью очертить основные направления для даль-
нейших исследований.

1. ОПРЕДЕЛЕНИЯ И ТЕРМИНОЛОГИЯ

Рис. 1. Современная структура наследуемых  
аневризм и расслоений грудной аорты

Наследственные нарушения соединительной 
ткани (ННСТ)  – гетерогенная группа заболеваний, 
обусловленных генетическими дефектами синтеза и/
или распада белков внеклеточного матрикса либо на-
рушениями морфогенеза соединительной ткани (СТ). 
В настоящее время описано более 250 синдромов 
ННСТ [2]. 

Выделяют синдромальные моногенные формы 
с согласованными критериями и несиндромальные 
формы мультифакториальной природы.

Наследственные моногенные синдромы  – 
устойчивые симптомокомплексы, развивающиеся в 
результате генетических изменений (мутаций) в опре-
делённом гене и передающиеся в соответствии с за-
конами менделевского наследования.

Дисплазии, или многофакторные нарушения 
соединительной ткани – это клинически гетероген-
ная группа заболеваний, обусловленных первичными 
(генетическими) или вторичными (негенетическими) 
нарушениями синтеза и/или распада белков соедини-
тельной ткани и компонентов внеклеточного матрикса, 
полигенной многофакторной природы, объединенная 
в фенотипы на основе общности внешних и/или вис-
церальных признаков 2.

Помимо традиционно сложившихся подходов с 
выделением трех классических фенотипов (марфано-
подобный, элерсоподобный и неклассифицируемый) 
(см. рис.  1), некоторые авторы рассматривают мар-
фаноидную внешность [3]. Гипермобильный фенотип 
в настоящее время не выделяется 3. 

Аневризма аорты – расширение аорты на 50  % по 
сравнению с нормой, с учётом возраста, площади по-
верхности тела, метода исследования и измеряемого 
участка аорты.

Корень аорты (КА) – внутрисердечная структура 
с особой морфологией, которая принимает участие в 

формировании фиброзного каркаса сердца и явля-
ется продолжением выносящего тракта левого желу-
дочка. 

Тубулярная часть восходящей аорты  – часть 
восходящей аорты от синотубулярного гребня до дуги 
аорты.

Дуга аорты  – часть восходящей аорты от устья 
брахиоцефального ствола до подключичной артерии.

Острый аортальный синдром (ОАС) (острые 
синдромы грудной аорты) – внезапно возникшие си-
туации со схожими клиническими характеристиками с 
поражением аорты. В его основе могут лежать интра-
муральные гематомы (ИМГ), пенетрирующая аорталь-
ная язва (ПАЯ) или разделение слоев стенки аорты, 
приводящие к расслоению аорты (РА) или разрыву 
грудной аорты.

Расслоение аорты (син. Диссекция) – разруше-
ние среднего слоя стенки аорты, спровоцированное 
внутристеночным попаданием крови, с результирую-
щим разделением слоев стенки аорты и последующим 
формированием истинного или ложного просвета, с 
или без сообщения между ними.

Расслоение Stanford, тип A (восходящее рассе-
чение – Стэнфордский тип А, тип I–II по DeBakey) – 
диссекция, вовлекающая восходящую аорту между 
аортальным клапаном и брахиоцефальным стволом 
(восходящее рассечение – Стэнфордский тип А).

Расслоение Stanford, тип B (нисходящее рассе-
чение – Стэнфордский тип B, тип III по DeBakey) – 
диссекция в нисходящей грудной аорте (не затрагива-
ющая восходящую аорту), расположенная дистальнее 
отхождения левой подключичной артерии (нисходя-
щее рассечение – Стэнфордский тип B).

Острое, подострое и хроническое расслоение 
аорты  – состояние течения болезни <14 дней, 14–
90 дней и >90 дней соответственно.

2 Синоним: «Недифференцированная дисплазия соединительной ткани» (НДСТ), под которой сегодня может скрываться 
значительное количество генетически неоднородных моногенных ННСТ, обусловленных «мягкими» мутациями, протекающих 
со стертой клинической картиной, либо еще не диагностированные формы.

3 Установлено, что синдром доброкачественной гипермобильности суставов (MIM: %147900) в настоящее время рассма-
тривают как моногенный синдром.

др.)
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Наследуемые синдромные аневризмы и рас-
слоения грудной аорты (сАРГА) – аневризмы, име-
ющие генетическую гетерогенность и являющиеся 
следствием плейотропного действия гена при ряде 
заболеваний с согласованными критериями диагно-
стики (например, при синдроме Марфана (СМ), Луи-
са – Дитца (ЛДС), Элерса – Данло (ЭДС) сосудистого 
типа и др.) или других классифицированных заболе-
ваниях моногенной природы. Отмечается преимуще-
ственное вовлечение восходящего сегмента грудного 
отдела аорты у лиц молодого возраста на фоне мно-
жественных аномалий строения и нарушения функции 
других органов и систем, на основе которых сформи-
рованы их диагностические критерии. 

Несиндромные семейные аневризмы и рас-
слоения грудной аорты (нсАРГА) / Familial Thoracic 
Aortic Aneurysms and Dissections, fTAAD – клиниче-
ски и генетически гетерогенная группа заболеваний 
с преимущественно аутосомно-доминантным (АД) 
типом наследования, общей характеристикой кото-
рых является системная патология соединительной 
ткани, предрасполагающая к ограниченному пораже-
нию грудной аорты. Диагностируются на основании 
положительного семейного анамнеза АРГА более чем 
у одного члена семьи в отсутствие клинических син-
дромных признаков известных дифференцированных 
ННСТ [4].

Спорадические формы АРГА (спАРГА)  – изо-
лированные аневризмы/расслоения аорты при отсут-
ствии синдромных признаков классических ННСТ и 
отягощённого семейного анамнеза по АРГА.

1.1. Проблемные и актуальные вопросы
Расширение области применения медицинской ге-

нетики в кардиологии обозначило проблему раннего 
формирования пограничного расширения, аневризмы 
и/или расслоения грудной аорты, имеющих отличи-
тельные особенности от других форм аортопатий. 

Изначально искусственное разделение аорты на 
грудной и брюшной отделы сохраняло рациональное 
звено с традиционной клинической тактикой их веде-
ния кардио- и ангиохирургами соответственно. Впо-
следствии в Европейских рекомендациях 2014 года 
подчеркивается ценность комплексного подхода к  
изучению аорты как целостного органа [1], однако 
сами авторы рекомендаций утверждают, что дихо-
томическое выделение изолированной патологии 
грудного отдела аорты в ряде случаев сохраняет це-
лесообразность как с академической, так и с прак-
тической точки зрения. Во-первых, изолированный 
фокус взглядов на грудной аорте является следстви-
ем облигатного риска раннего формирования АРГА 
при определенных синдромных формах ННСТ. Как 
результат, наличие АРГА ложится в основу опорного 
диагностического критерия ряда генетических син-
дромов  – Марфана, Луиса – Дитца, MASS-фенотипа 
и других марфаноподобных («Marfan-like», «overlap») 
состояний. Последние в настоящее время рассматри-
ваются как «синдромные» формы АРГА. Во-вторых, от-
носительно недавно стали выделять другую большую 
категорию АГА, при которых аорта поражается изо-
лированно, не имея четко обозначенных клинических 
характеристик. Это «несиндромные» или «семейные» 
формы АРГА (Familial Thoracic Aortic Aneurysms and 
Dissections, fTAAD), которые требуют специфических 
знаний по тактике ведения, проведения сложной диф-
ференциальной и подтверждающей молекулярно-ге-
нетической диагностики. Особенно трудны для диа-
гностики единичные случаи выявления аневризмы в 
семье  – при так называемых «изолированных» анев-
ризмах. Указанные генетические АРГА зачастую могут 

проявляться изолированно и, что особенно важно, на 
фоне асимптомного течения в отсутствие распозна-
ваемых этиологических, клинико-фенотипических и 
генетических факторов риска. 

По современным представлениям каждый четвер-
тый случай развития АРГА – это результат генетически 
обусловленного процесса [5, 6, 7], близкий к абсолют-
ному показателю у лиц молодого возраста. 

Вместе с тем на практике врач ориентирован на 
выявление традиционных факторов риска атероскле-
ротического поражения аорты, при этом зачастую упу-
ская или, что бывает чаще, недооценивая этиологи-
ческую принадлежность аневризм к наследственным 
формам. 

Недооценка наследственной природы может при-
водить к несвоевременной диагностике начального 
проявления аневризмы – дилатации, которая начина-
ется при значительно меньших размерах аорты, чем в 
популяции.

При «наследственных аортопатиях» не существу-
ет безопасного размера аорты. Расслоение или раз-
рыв могут происходить уже при диаметре 40–45 мм, 
что гораздо меньше предельно допустимых размеров 
аорты – 55 мм и более, традиционно являющихся по-
казанием для хирургического лечения [8]. 

Крайне актуальна ситуация риска расслоения (дис-
секции) аорты без формирования первичной аневриз-
мы при изменении фенотипа и/или нарушениях в глад-
комышечных клетках аорты [9]. Помимо угрозы АРГА, 
у пациентов, к примеру с мутациями в гене ACTA2, по-
вышен риск других ранних кардиоваскулярных собы-
тий на фоне заболеваний сосудов в цереброваскуляр-
ной системе (ранние ишемические инсульты, болезнь 
«моямоя», аневризмы сосудов головного мозга), ран-
нее поражение коронарных артерий [10]). 

Наряду с поражением коронарных и перифери-
ческих артерий, заболевания аорты вносят вклад в 
широкий спектр сосудистой патологии, включающий 
не только хронические аневризмы аорты, но и разно- 
образные формы острого аортального синдрома 
(ОАС). Учитывая многоплановость и отдельное на-
правление по изучению сосудистых катастроф, в дан-
ных рекомендациях рассматриваются только их кли-
нические характеристики без детализации тактики 
визуализации и ведения. 

В последние десятилетия отмечается увеличение 
смертности от АРГА в молодых возрастных группах до 
45 лет, особенно среди мужчин. По современным дан-
ным, сердечно-сосудистый риск расслоения и разры-
ва аорты при СМ и близких ему состояниях составляет 
1–2  % от всех смертельных исходов в промышленно 
развитых странах, являясь причиной смерти в 50 тыс. 
случаев в год [11].

Широкая распространенность (>40 %) ННСТ среди 
населения отягощает течение сердечно-сосудистой 
патологии и ухудшает кардиоваскулярный прогноз 
[12]. Поэтому проблема профилактики кардиоваску-
лярной патологии у пациентов с различными форма-
ми АРГА, ассоциированными с ННСТ, стоит особенно 
остро. Кроме того, АГА все чаще являются случайны-
ми находками, в связи с чем в Европе прогрессивно 
распространяются программы первичного скрининга 
и профилактических мероприятий, которые играют 
важную роль в предотвращении последующих ослож-
нений. 

Публикация 2001 года Рабочей группы Европейско-
го общества кардиологов (ESC) по расслоению аорты 
стала одним из первых документов в мире, касающим-
ся заболеваний аорты, и была одобрена Американской 
коллегией кардиологов (ACC) [13]. Начиная с того вре-
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мени произошло существенное улучшение методов ви-
зуализации аорты. Рост объема информации о новых 
эндоваскулярных и хирургических подходах наблюда-
ется большей частью в течение последних 10 лет [14]. 
Опубликованы данные множества регистров, вклю-
чая Международный регистр острого РА (International 
Registry of Aortic Dissection – IRAD) [15] и немецкий ре-
гистр острого РА типа А (German Registry for Acute Aortic 
Dissection Type A – GERAADA) [16], экспертные согла-
шения [17, 18], включая последние рекомендации по 
диагностике и ведению пациентов с заболеваниями 
грудной аорты, выпущенные рядом американских [14, 
19] и европейских [1] обществ, а также общемировые и 
локальные популяционные исследования и статьи [20–
23]. В перечисленных выше документах акцент сделан 
на быстрые и эффективные стратегии диагностики и 
лечения аневризм аорты, включая медикаментозные, 
эндоваскулярные и хирургические подходы, которые 
часто комбинируются. Дополнительно обсуждаются 
аневризмы и РА при врожденных аномалиях и генети-
ческих заболеваниях аорты. 

Пристальное внимание медицинской обществен-
ности к наследственным аортопатиям существенно 
возросло только в последние годы в связи с расши-
рением возможностей молекулярно-генетического 
скрининга. В 2013 году в Монтальчино (Италия) со-
вместно с Канадской ассоциацией синдрома Марфана 
рассматривается новая классификация наследствен-
ных синдромных и несиндромных АГА. 

В результате создания в Европе регистра пациен-
тов с СМ, АГА, организации их наблюдения, своевре-
менной диагностики и лечения осложнений удалось 
достичь увеличения средней продолжительности 
жизни пациентов с грудными аневризмами до средне-
статистических. В Республике Беларусь и Российской 
Федерации базы данных с синдромными ННСТ, в том 
числе пациентов с СМ, отсутствуют. 

Наряду с широким внедрением в терапевтическую 
тактику лечения АГА β-адреноблокаторов, практи-
ческий врач редко нацелен на применение ингиби-
торов ренин-ангиотензин-альдостероновой систе-
мы (РААС), в частности сартанов. Рассматривается 
возможная польза от дополнительного назначения 
лозартана – антагониста рецепторов I типа ангиотен-
зина II (АРА), которые вовлечены в общие пути транс-
дукции внеклеточных сигналов от таких лигандов, как 
ангиотензин II  – медиатор прогрессирования анев-
ризмы аорты и трансформирующий фактор роста-β 
(TGFβ), что предопределяет новые потенциальные 
терапевтические молекулярные мишени при наслед-
ственных аортопатиях [21, 22]. 

До настоящего времени не решен вопрос об от-
ношении к расширению восходящего отдела аор-
ты с двустворчатым (бикуспидальным) аортальным 
клапаном (ДАК). Многими кардиологами, врачами  
функциональной диагностики ДАК расценивается как 
изолированный порок сердца. Как следствие на прак-
тике отсутствует определенная настороженность в 
отношении вероятного расширения грудной аорты у 
пациентов с ДАК. 

В настоящее время ассоциированное расширение 
восходящей аорты с ДАК принято рассматривать как 
отдельное заболевание, имеющее генетическую де-
терминированность и свой отличный прогноз. Не слу-
чайно критерии, рекомендуемые в настоящее время 
к применению для определения показаний к хирурги-
ческому лечению данной категории пациентов, более 
жесткие, чем при аневризмах восходящей аорты с 
трехстворчатым АоК. Проблема ассоциированного с 
ДАК расширения аорты рассмотрена с различных то-

чек зрения европейских и американских руководств 
с вынесением обобщенных ключевых положений, на-
правленных на улучшение оказания помощи данной 
категории пациентов с позиции кардиолога и кардио-
хирурга.

Опыт ведения пациентов с наследственными аор-
топатиями доказывает возможность достижения зна-
чительных положительных результатов при адекват-
ной курации рассматриваемой категории пациентов. 
Учитывая, что в клинической практике вышеуказанные 
терапевтические стратегии чаще недооцениваются, 
своевременная постановка диагноза (выявление на-
следственных сАРГА и нсАРГА), уточнение факторов 
риска, адекватное терапевтическое и своевременное 
хирургическое лечение дают шанс пациентам с высо-
ким риском АРГА на улучшение жизненного прогноза 
[23, 24, 25]. Достижение указанных целей возможно 
при доведении знаний о наследственных формах АРГА 
до широкого круга врачей. 

1.2. Основные литературные источники
Для написания руководства использовались следу-

ющие основные публикации:
1. Руководство по диагностике и лечению забо-

леваний аорты Европейского общества кардиологов 
(2014) [1].

2. Руководство по ведению пациентов с клапан-
ными заболеваниями сердца Американской колле-
гии кардиологии и Американской ассоциации сердца 
(2014) [14].

3. Руководство по лечению клапанных заболева-
ний сердца Европейского общества кардиологов Ев-
ропейской ассоциации кардиоторакальной хирургии 
(2012) [26].

4. Рекомендации по эхокардиографической оценке 
структур сердца у взрослых: обновленная информа-
ция Американского общества по эхокардиографии и 
Европейской ассоциации сердечно-сосудистой визу-
ализации (2015) [27].

5. Руководство по сердечному УЗИ при выполнении 
контрастной эхокардиографии: сфокусированное на 
обновлении Американского общества по эхокардио-
графии (2014) [28].

6. Руководство по диагностике и лечению больных 
с заболеваниями грудной аорты (2010) [19].

7. Международные рекомендации диагностики 
синдрома Марфана  – Гентские критерии, ревизия 
(2010) [29].

8. Берлинская нозология наследственных наруше-
ний соединительной ткани (Beighton P. et al., 1988).

9. Международные рекомендации диагностики 
синдрома Элерса – Данло  – Вилльфраншские крите-
рии (1998) [30].

10. Международные рекомендации диагностики 
синдрома гипермобильности суставов – Брайтонские 
критерии (1998) и их ревизия R. Graham (2000) [31].

11. Наследственные нарушения соединительной 
ткани в кардиологии. Диагностика и лечение. Россий-
ские рекомендации (I пересмотр, 2012). Разработаны 
комитетом экспертов секции «Соединительноткан-
ные дисплазии сердца» ФГБУ ФЦСКЭ им. академика  
В.  А. Алмазова при Российском кардиологическом 
обществе [12].

12. Национальные рекомендации российского на-
учного медицинского общества терапевтов по диа-
гностике, лечению и реабилитации пациентов с дис-
плазиями соединительной ткани (2016). Разработаны 
группой специалистов секции «Дисплазии соедини-
тельной ткани» при РНМОТ [32].

13. Российские рекомендации «Наследственные 
и мультифакториальные нарушения соединительной 
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ткани у детей. Алгоритмы диагностики. Тактика веде-
ния. Часть 1» (2014) [33]; «Полиорганные нарушения 
при дисплазиях соединительной ткани. Алгоритмы ди-
агностики и стандарты ведения. Часть 2» (2016). Раз-
работаны комитетом экспертов педиатрической груп-
пы «Дисплазии соединительной ткани» при РНМОТ.

14. Белорусские национальные клинические ре-
комендации «Диагностика и лечение наследственных 
и мультифакториальных нарушений соединительной 
ткани» (2014). Разработаны комитетом экспертов сек-
ции «Наследственные и мультифакториальные нару-
шения соединительной ткани» при БНОК [34].

15. Земцовский Э. В. и соавт. Цикл работ по на-
следственным нарушениям соединительной ткани [3].

16. Мартынов А. И., Яковлев В. М., Нечаева Г. И. и 
соавт. Цикл работ по дисплазии соединительной ткани 
[35, 36]. 

17. Кадурина Т. И., Горбунова В. Н. Руководство 
для врачей по дисплазии соединительной ткани 
(2009) [2].

18. Национальное руководство по наследственным 
болезням под ред. Н. П. Бочкова (2012) [37].

19. Сторожаков Г. И., Гендлин Г. Е., Миллер О. А. 
Болезни клапанов сердца (2012) [38].

2. ПОГРАНИЧНОЕ РАСШИРЕНИЕ, ДИЛАТАЦИЯ, АНЕВРИЗМА  
И РАССЛОЕНИЕ ГРУДНОГО ОТДЕЛА АОРТЫ

2.1. Эпидемиология
Эпидемиологические данные о наследственных 

аортопатиях немногочисленны и неоднородны. Как 
результат генетической предрасположенности могут 
составлять 20–25 % от всех случаев, из них <5 % син-
дромных АРГА [42, 43]. Гендерные и этнические раз-
личия по расслоению и разрыву аорты для генетиче-
ских форм АРГА не установлены.

Заболеваемость АГА приблизительно составляет 
10,4 на 100  000 чел/год [44], истинные цифры могут 
быть выше, так как острая аортальная диссекция мо-
жет быть замаскированной острым инфарктом мио-
карда [45]. Ежегодное число вновь выявленных АГА 
составляет приблизительно 3,2–5,3 случая на 100 000 
населения с преобладанием локализации в восходя-
щем отделе и дуге аорты – до 67 % [46]. 

Заболевания аорты входят во второй десяток в 
списке ведущих 113 причин смертельных исходов 
[47]. В обзоре Global Burden Disease за период с 
1990 по 2010  г. отмечен рост смертности от анев-
ризмы и расслоения аорты с 2,49 до 2,78 случая на 
100 000 чел/год, особенно среди мужчин [1]. В це-
лом аневризмы брюшного и грудного отделов аорты 
являются причиной смерти от 1 до 2 % всего насе-
ления [48]. 

Актуальные данные по эпидемиологии рассечений 
торакальной аорты (РА) ограничены и оцениваются в 6 
случаев на 100 000 чел/год. Заболеваемость и смерт-
ность от РА выше среди мужчин [49].

КЛЮЧЕВЫЕ ПОЛОЖЕНИЯ
n Удельный вес генетически обусловленных АРГА 

составляет 20–25 %, что предполагает более высокую 
распространенность, чем принято считать на практике.

2.2. Нормальная анатомия и морфология корня 
и восходящего отдела аорты

Корень аорты (КА) берет начало в области «вирту-
ального» кольца (при ЭхоКГ-исследовании называется 
фиброзным кольцом аортального клапана (ФК АоК)) и 
является своеобразным мостом между левым желу-
дочком (ЛЖ) и восходящей аортой (рис. 2) [50]. Ана-
томические части КА включают ФК АоК, створки аор-
тального клапана, синусы Вальсальвы, треугольные 
пространства (межстворчатые треугольники) Генле, 
синотубулярное соединение или гребень (СТГ) и име-
ют морфологические отличия как от тубулярной части 
аорты, так и друг от друга. 

У здоровых взрослых лиц диаметр корня аорты 
обычно не превышает 40 мм и зависит от группы фак-
торов, включающих в себя пол, возраст, площадь по-
верхности тела, артериальное давление [51–56]. При 

сравнении различных отделов аорты наблюдается 
прогрессивное/постепенное конусообразное умень-
шение ее диаметра от синусов Вальсальвы (самая ши-
рокая часть) к бифуркации.

Рис. 2. Аортальный клапан: три створки; корень аорты –  
все компоненты: синусы Вальсальвы, синотубулярное 

соединение, фиброзное кольцо, прикрепление створок, 
створки, межстворчатые треугольники

Гистология стенки аорты. Гистологически стенка 
аорты состоит из трех слоев: интимы, туники медии и 
адвентиции. 

Интима выстлана сплошным слоем эндотелиаль-
ных клеток. В отсутствие формальной внутренней 
эластической мембраны отростки этих клеток со-
единяют интиму со средней оболочкой. Средняя обо-
лочка (медия)  – самый прочный компонент аорталь-
ной стенки, структурными компонентами которой 
являются эластические и коллагеновые волокна (со-
ставляют 20–30 % соответственно от общего объема 
стенки аорты). Другие составляющие медии  – глад-
комышечные клетки (ГМК) (5  %) и микрофибриллы. 
ГМК являются источником всех составляющих медии 
и функционально взаимосвязаны с эластическими 
пластинами, играя роль круговых мышц. Главные 
компоненты микрофибрилл  – гликопротеин и фи-
бриллин, образующий сеть отдельных волокон, окру-
жающих аморфный эластин. Эластические пластины 
представляют собой концентрически расположенные 
фенестрированные мембраны (ламеллы), удержи-
ваемые вместе межламеллярными соединительны-
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ми волокнами и окруженные сетью тонких коллаге-
новых волокон. Согласно концепции «ламеллярной 
единицы», средняя оболочка аорты состоит из двух 
параллельных эластических пластин, соединяющих 
их эластических волокон, ГМК, а также коллагеновых 
волокон I и III типов и протеогликанов, заполняющих 
пространство между пластинами. 

Самые наружные эластические ламеллярные пла-
стинки отделяют медию аорты от тонкого адвентици-
ального слоя, который состоит из рыхлой соедини-
тельной ткани с небольшим количеством эластических 
волокон, мышечных клеток и макрофагов. В адвенти-
ции берет начало сеть сосудов  – vasa vasorum, про-
низывающих наружную треть медии. Расслоение раз-
вивается в месте разветвления vasa vasorum между 
наружным и средним слоями. 

Тубулярная часть восходящего отдела аорты отно-
сится к артериям эластического типа.

КЛЮЧЕВЫЕ ПОЛОЖЕНИЯ
n Корень аорты – собирательный термин, наиболее 

полно отражающий морфофункциональные особенно-
сти дистального сегмента выходного тракта ЛЖ, АоК и 
проксимального сегмента восходящего отдела аорты. 
Данная структура является запирающим элементом 
выходного тракта ЛЖ и рассматривается как единый 
анатомо-функциональный комплекс.

2.3. Этиология, факторы риска
Выделяют факторы риска классические и связан-

ные с наследственным компонентом заболевания.
Классические: артериальная гипертензия, атеро-

склероз, травмы аорты, воспалительные заболевания, 
беременность. Дополнительно рассматривают ранее 
существующие заболевания аорты или АоК, перенесен-
ные операции на сердце, курение, тупые травмы груд-
ной клетки и использование наркотических препаратов 
(например, употребление кокаина и амфетаминов).

Наследственные: 
–  наличие наследственной предрасположенности 

(семейный анамнез заболеваний аорты);
– сопутствующие ННСТ;
– сопутствующие врожденные пороки/структурные 

аномалии сердечно-сосудистой системы (ДАК, от-
крытый аортальный проток в анамнезе, АМПП, множе-
ственная артериальная извитость, ПМК и пр.);

– раннее начало заболевания коронарных и цере-
броваскулярных артерий.

АГА в отличие от AБA реже показывают облигатные ас-
социации с классическими сердечно-сосудистыми фак-
торами риска. У лиц молодого возраста при отсутствии 
классических этиологических факторов риска АГА в пер-
вую очередь должен рассматриваться наследственный 
компонент заболевания. Соответственно, подтвержда-
ются и/или исключаются две категории АРГА – синдром-
ные (связанные с аномалиями других органов и систем) 
и семейные, или несиндромные (с ограниченным по-
ражением грудного отдела аорты) (см. раздел 1).

Синдромные формы АРГА (сАРГА). В основе сАР-
ГА лежат, как правило, моногенные дефекты белков 
ВКМ, наследуемые преимущественно по АД- и реже  – 
АР-типу наследования. Считается, что генетический пат-
терн сАРГА предполагает АД-тип наследования в 38 %, 
X-связанный – в 23 %, рецессивный – в 27 %, другие – 
в 11,5  % случаев [6]. Большинство лиц с сАРГА имеют 
больных родителей, дети которых имеют 50 %-ный шанс 
унаследовать генетическую предрасположенность. 

Формирование сАРГА при моногенных ННСТ со-
пряжено с мутацией генов белков ВКМ (коллагены раз-
личных типов, фибриллин, тенаскин и пр.), трансмем-
бранных протеинов (рецепторов ростовых факторов, 
матричных металлопротеиназ (ММП) и пр.), внутри-

клеточных (цитоплазматических) белков (Smad-белки, 
филамин и пр.).

В таблице 3 приводятся примеры основных генети-
ческих синдромов/ННСТ, при которых АРГА является 
опорным диагностическим критерием и/или облигат-
ным ассоциированным проявлением. 

Семейные (несиндромные) формы АРГА (нсАР-
ГА) диагностируются в отсутствие клинических при-
знаков классических синдромальных ННСТ, т. е. в 
отсутствие известных генетических синдромов (СМ, 
ЛДС, ЭДС сосудистого типа и др.) [4] с подтвержден-
ным заболеванием I степени родства и доказатель-
ством АД-типа наследования [40]. При единичных 
случаях аневризмы в семье семейные формы АРГА 
расцениваются как спорадические. Соотнесение по-
следней категории к нсАРГА обусловлено их ограни-
ченными проявлениями в аорте. 

Семейная связь с поражением аорты у родствен-
ников первой линии встречается с частотой до 19 %.

Частыми и легко распознаваемыми факторами ри-
ска при нсАРГА являются ассоциированные сердечно-
сосудистые поражения:

l двустворчатый (бикуспидальный) аортальный 
клапан (ДАК);

l открытый артериальный проток (ОАП);
l ранние окклюзивные цереброваскулярные забо-

левания.
Мутации в генах, отвечающие за компартмент ВКМ 

и ответственные за развитие сАРГА (FBN1, TGFBR1 
и TGFBR2 и др.), редко встречаются при семейных и 
спорадических формах АРГА [57, 58]. Этиологическим 
моментом нсАРГА преимущественно являются мута-
ции в генах, ответственных за компоненты сократи-
тельного аппарата сосудистых ГМК аорты. Данные ва-
рианты нсАРГА занимают значительный удельный вес 
и еще недавно рассматривались как проблема дегене-
ративных (атеросклеротических) форм АРГА. 

В рубрику нсАРГА с известной молекулярной ос-
новой включают 7 заболеваний и соответственно 
7  ответственных (целевых) генов. Дополнительно 
описываются два неоднородных локуса на других хро-
мосомах – 5q13-14 (AAT2) и 11q23.3-24 (AAT1), однако 
их целевые гены не установлены [59–61] (табл. 4). 

Наиболее часто встречаются мутации в гене 
ACTA2 – 14 % и TGFβR2 – в 5–9 % [62]; в других генах – 
не чаще 1–2 % случаев. 

Семейные нсАРГА демонстрируют АД-путь пере-
дачи с большой/вариабельной экспрессивностью 
(клинической вариативностью), особенно у женщин, 
и сниженной пенетрантностью (частотой проявления 
гена в признаках).

Эффекты мутаций в основных генах при нсАРГА 
идентифицированы следующим образом:

l Мутации в MYH11 (кодирующем тяжелую цепь 
миозина, образующуюся в ГМК) ассоциированы с 
АРГА и открытым артериальным протоком [63]. 

l Мутации в ACTA2 (кодирующем ГМК-
специфичный альфа-актин) встречаются у больных с 
АРГА, имеющих раннее начало ишемической болезни 
сердца (ИБС), инсультов и болезнь «моямоя» [10]. 

l Мутации в MYLK (кодирующем киназу легкой 
цепи миозина) приводят к РА с незначительным рас-
ширением аорты или без такового [64].

l Мутации в PRKG1 (кодирующем PKG I, цГМФ-
зависимую протеинкиназу типа I, которая управляет 
расслаблением ГМК) проявляются при АГА и острых 
РА у относительно молодых лиц [65].

l Мутации в MFAP (кодирующем микрофибрилл-
ассоциированный гликопротеин 2  – компонент эла-
стин-ассоциированных (фибриллин-содержащих) 
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микрофибрилл ВКМ) проявляются формированием 
АГА (расслоение развивается редко) со схожими ске-
летными проявлениями, характерными для СМ [66].

l Мутации в MAT2A (кодирующем каталити-
ческую субъединицу внепеченочной метионин-
трансферазы, которая катализирует биосинтез 
S-аденозилметионина (AdoMet или SAM) из метиони-

на и АТФ [67])  – редкий генетический вариант АРГА, 
встречающийся в семьях с ДАК.

l Мутации в TGFBR1/TGFBR2 (кодирующих рецепто-
ры трансформирующего фактора роста-бета 1 (TGFBR1) 
или 2 (TGFBR2) ассоциированы с преимущественно огра-
ниченным поражением – аневризмой грудной аорты без 
классических клинических проявлений ЛДС [68]. 

Таблица 3
Характеристика основных ННСТ, проявляющихся формированием синдромных АРГА

Заболевание
Тип 

наследо- 
вания

Ген,
сигнальный 

путь
OMIM Частота

Анев-
ризма
аорты

Риск
раннего  

расслоения

Артери-
альная 

извитость
Синдром Марфана АД FBN1, 

TGFβ1 154700 1:3000–5000 ++ + –

Синдром вялой кожи 
(сutis laxa),  
тип 1B

AР
EFEMP2 
(FBLN4),

ELN
614437 1:4 000 000 ++ + –

Сutis laxa АД ELN
ELN 123700 1:4 000 000 –/+ – ++

Синдром Элерса –  
Данло, VI тип АД COL3A1, 

COL3A1 130050 1:50 000 + ++
(разрыв) –/+

Синдром Элерса – Дан-
ло, IV тип, кифосколио-
тический тип

АР
PLOD1, 

синтез кол-
лагена

225400 1:100 000 + ++
(разрыв) –/+

ЛДС, тип 2А АД TGFBR1,
TGFβ 608967 НД ++ +++ +

ЛДС, тип 1B АД TGFBR2,
TGFβ 610168 НД ++ +++ +

ЛДС, тип 4 АД TGFB2
TGFβ 614816 НД ++ ++/+++ +

ЛДС, тип 5 АД TGFB3
TGFβ 615582 НД ++ ++/+++ +

ЛДС с ОА, тип 3δ

АД
SMAD3,
MADG, 
TGFβ1

613795 НД ++ ++/+++ ++

ЛДС с болезнью МК£
АД SMAD4,

MADG 175050 НД ++ ++/+++ ++

Синдром 
артериальной  
извилистости

АР SLC2A10,
TGFβ1 208050 НД + + +++

Поликистоз почек АД PKD2 173900 1:400 – 1:1000 + + –
Моногенный  
(семейный) ДАК АД

NOTCH1, 
NOTCH1-
JAGGED1

109730 НД + + –

АД SMAD3, 
TGFβ – НД ++ + –

X-cцепленная  
перивентрикулярная 
гетеротопия †

Х-сцеп-
ленный

FLNA,
FLNA 300049 НД + + –

Синдром 
Альпорта

Х-сцеп-
ленный

COL4A5, 
COL4A5 301050 1:50 000 + + –

Синдром 
Шерешевского –  
Тернера 

Cпора-
дичес-

кое
45, X – 1:2000 + ++ –

Синдром 
Нунан АД

PTPN11,
RAS-MEK-

ERK
163950 1:2000 + + –

Болезнь 
Фабри, 
кардиальная форма

Х-сцеп-
лен-
ный

GLA,
катаболизм
галактозил
церамида

301500 1:3000 + + +

Примечания: δ – синдром аневризм-остеоартрита, ассоциированный со SMAD3; £ – частный вариант течения ювениль-
ного полипоза/синдрома наследственной геморрагической телеангиэктазии (см. по тексту); † – спектр клинических про-
явлений настолько разнообразен, что затрудняет разграничение конкретных причинно-следственных связей и включает 
перивентрикулярную узловую гетеротопию, Х-сцепленную миксоматозную клапанную дистрофию, нейронную псевдооб-
струкцию кишечника, терминальную костную дисплазию, синдромные АРГА. 

Сокращения: АД – аутосомно-доминантный; АР – аутосомно-рецессивный; ДАК – двустворчатый аортальный клапан; ЛДС – 
синдром Луиса – Дитца; НД – нет данных; COL3A1 – ген, кодирующий альфа 1 цепь коллагена III типа; МК – митральный клапан; 
ОА  – остеоартрит; EFEMP2  – ген эпидермального фактора роста (EGF), содержащий фибулино-подобный экстрацеллюляр-
ный матриксный белок 2; ELN – ген, кодирующий белок эластин; FLNA – ген, кодирующий актин-связывающий белок филамин; 
PKD2 – ген, кодирующий белок полицистин-2 (polycystin) – представитель семейства TRP1 (transient receptor potential) ионных 
каналов; MADG (mothers against decapentaplegic homolog 3) – белок-предшественник против 3-го гомолога Decapentaplegic; 
RAS-MEK-ERK – каскад внутриклеточных белков; SLC2A10 – ген, кодирующий солютабельный семейный белок переносчика 
глюкозы, тип 10; SMADs – внутриклеточные белки, служащие для трансдукции внеклеточных сигналов от лигандов в ядро, где 
они активируют транскрипцию гена (канонический каскад Smad белков); TGFβ – трансформирующий ростовой фактор-β.
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В семьях с мутациями в ACTA2, MYH11, TGFBR1, 
TGFBR2, MYLK и SMAD3 и в семьях с мутациями в ло-
кусе AAT2, в первую очередь у женщин, наблюдается 
снижение пенетрантности. Полная пенетрантность от-
мечается при мутациях в локусе AAT1.

На сегодняшний день до 20 % среди нсАРГА прихо-
дится на мутации в известных генах, что подчеркивает 
довольно широкий их фенотипический спектр [39].

КЛЮЧЕВЫЕ ПОЛОЖЕНИЯ
n У лиц молодого возраста с АГА при отсутствии 

идентификации классических этиологических факто-
ров риска в первую очередь должен рассматриваться 
наследственный компонент заболевания с подтверж-
дением и/или исключением двух категорий АГА – син-
дромных и семейных (несиндромных). 

n В основе инициирующих событий сАРГА лежат, как 
правило, геномные дефекты, тогда как в основе нсАРГА – 
молекулярные нарушения, в целом демонстрирующие 
АД-тип наследования. Вместе с тем на практике генети-
ческая основа АГА часто остается нераспознанной. 

2.4. Патогенез, молекулярно-генетические 
основы синдромных и несиндромных (семейных) 
АРГА 

Патогенетические механизмы АРГА множественны 
и сопряжены с мутацией генов, участвующих в слож-
ных процессах сборки и распада компонентов ВКМ 
(коллагеновых и неколлагеновых белков – фибрилли-
на, фибронектина, тенасцина и пр., наследственны-
ми нарушениями синтеза (дефицитом) ферментов их 
биосинтеза (матричных металлопротеиназ) и их инги-
биторов, посттрансляционных энзимов коллагенового 
синтеза), генетическими и молекулярными дефекта-
ми белков, участвующих в регуляции морфогенеза СТ 
(факторы роста, их рецепторы, антагонисты, транс-
крипционные факторы) [2].

Известные молекулярно-генетические основы на-
рушений при нсАРГА и сАРГА в целом представляют 
три основных инициирующих события:

– дефект соединительной ткани (молекул внекле-
точного матрикса);

– сниженный TGF-бета-сигналинг в тканях («TGFβ-
парадокс»);

– нарушения в компонентах сократительного аппа-
рата сосудистых ГМК.

При всем перечисленном многообразии генов, 
вовлекаемых в вышеперечисленные множественные 
этиопатогенетические механизмы развития АРГА, 
будь это нарушения, аномалии (депозиции и пр.) эла-
стических или коллагеновых волокон и/или коллагено-
подобных (фибриллярных) белков, регуляторов мор-
фогенеза СТ и пр., в настоящее время отмечают четко 
обозначенную позицию патологической активности 
молекулы трансформирующего ростового фактора-β 
(TGFβ), которая приобретает своеобразные черты 
«многоликости» с широким спектром клинических 
проявлений [21, 22, 23, 25, 69, 70], и особенно аор-
тальных аневризм [71].

Пространственная и временная активация транс-
формирующего ростового фактора-β (TGFβ)  – муль-
типотентного цитокина играет важную роль в эм-
бриогенезе, развитии и нормальном гомеостазе 
соединительной ткани [70, 72]. Являясь модулято-
ром клеточной пролиферации, дифференцировки и  
апоптоза, TGFβ участвует в иммунной регуляции и ин-
дукции матричного синтеза множественных молекул 
ВКМ (фибронектина, коллагена, протеогликанов и пр.)  
[73, 74].

Причинно-следственная связь/формирование 
АРГА с сигнализацией TGFβ («TGFβ-парадокс») наблю-
дается:

– при нарушениях внеклеточной трансдукции  
TGFβ-сигналов (избыточная активность TGFβ1, мута-
ции в рецепторах TGFβ);

– нарушениях внутриклеточной трансдукции TGFβ-
сигналов (нарушения в сигнальных «downstream» путях 
TGFβ) в канонических (классических) и/или неканони-
ческих (неклассических) путях.

Мутации в генах, ответственных за нарушения в 
гладкомышечных элементах цитоскелета аорты, в 
частности компонентов сократительного аппарата со-

Таблица 4
Несиндромные АРГА  

с известной молекулярной основой

Заболевание  
(альтернативные на-

звания)

Тип на-
следо-
вания

Ген,
сигнальный 

путь
OMIM Частота

Анев-
ризма
аорты

Риск
раннего  

расслоения

Артери-
альная  

извитость
AAT1 (FAA1) АД Неизвестно 607086 НД ++ +/? +
AAT2 (FAA2) АД Неизвестно 607087 НД ++ +/? +
AAT3 
(MFS2#;  LDS2B) 

АД TGFBR2,
TGFβ

610168 НД ++ ++ +

AAT4 (FAA4) в сочета-
нии с ОАП

АД MYH11
IGF-1, ANGII

132900 НД +++ + –

AAT5 (LDS1A; болезнь 
Ферлонга; MSSE)

АД TGFBR1,
TGFβ

609192 НД ++ ++ +

AAT6 
(болезнь «моямоя») 

АД ACTA2,
IGF-1, ANGII

611788 НД +++ ++ ++

AAT7 АД MYLK
IGF-1, ANGII

613780 НД + ++ –

AAT8 АД PRKG1
IGF-1, ANGII

615436 НД +++ +++ +

AAT9 АД MFAP 616166 НД +++ + –
Примечания: # – cемейный синдром марфаноидной внешности (раньше был известен как 2-й тип синдрома 

Марфана).
Сокращения: АД – аутосомно-доминантный тип наследования; АР – аутосомно-рецессивный тип наследования; 

ГМК – гладкомышечные клетки; НД – нет данных; ОАП – открытый артериальный проток; AAT – аневризма грудной 
аорты; ACTA2 – ген, кодирующий альфа-2 актин гладкомышечных клеток аорты; ANGII – ангиотензин II ; FAA – се-
мейные аневризмы аорты; fTAAD – семейные аневризмы и расслоения грудной аорты; IGF-1 – инсулиноподобный 
фактор роста; LDS – синдром Луиса – Дитца; MFAP – ген, кодирующий микрофибрилл-ассоциированный гликопро-
теин; MYLK – ген, кодирующий киназу легкой цепи миозина; MAGP2 – микрофибрилл-ассоциированный гликопро-
теин; MSSE – множественная самовосстанавливающаяся плоскоклеточная эпителиома; PRKG1 – ген, кодирующий 
цГМФ-зависимые регуляторные протеинкиназы, тип I. 
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судистых ГМК, являются ключевыми механизмами в 
моделях формирования нсАРГА [25] (см. ниже). 

КЛЮЧЕВЫЕ ПОЛОЖЕНИЯ
n Новые молекулярно-генетические аспекты нару-

шений при несиндромных АГА и синдромных формах 
АГА обеспечивают комплексное и более полное вос-
приятие инициирующих событий в развитии аневриз-
мы/расслоения аорты с выделением трех ключевых 
позиций:

– «дефекта» компонентов ВКМ;
– нарушенного TGF-бета-сигналинга;
– нарушений в компонентах сократительного аппа-

рата сосудистых ГМК.
n В молекулярной генетике человека, показавшей 

причастность разнообразных цитокинов к патогенезу 
АРГА, заметная роль отводится молекуле TGFβ.

2.5. Патоморфология и модели формирования 
наследственных аневризм аорты

Общим гистологическим знаменателем форми-
рования АРГА считается дегенеративный процесс в 
медии. В классической основе выделяют два типа оча-
говой дегенерации с преимущественным поражением 
эластического либо мышечного компонентов цитоске-
лета аорты. 

Модели формирования АРГА на примере на-
рушения эластогенеза. Преимущественная дегене-
рация эластического скелета средней оболочки аорты 
преобладает в молодом возрасте, до 40 лет, и кос-
венно свидетельствует о наследственной аортопатии.  
У пожилых пациентов отмечается преимущественная 
утрата и дезорганизация ГМК, редко выступающая в 
форме «ламинарного некроза». Однако при обоих ти-
пах повреждения в той или иной степени наблюдаются 
вторичные изменения: относительно ненормального 
расположения и пролиферации сосудистых ГКМ  – в 
первом случае или повреждения эластического компо-
нента как результата метаболического дефекта вслед-
ствие дегенерации ГМК – во втором случае. Также при 
обоих типах повреждения vasa vasorum расширены и 
лишены наружного поддерживающего каркаса, чем 
приобретают склонность к разрыву. Патогномонич-
ный гистологический субстрат РА при наследственных 
аортопатиях – идиопатический кистозный некроз ме-
дии (Гзейля – Эрдхайма) с гистологически доказанной 
грубой дегенерацией эластических волокон, некро-
зом мышечных клеток и образованием кистозных про-
странств, заполненных мукоидным содержимым [75, 
76]. Может наблюдаться небольшая воспалительная 
реакция.

Специфические анатомо-морфологические 
особенности при определенных наследствен-
ных аортопатиях. Моделью нарушения эластогене-
за в классическом представлении является синдром 
Марфана, при котором патология аорты обусловлена 
аномалией фибриллина I типа  – коллагеноподобного 
структурного белка, который направляет и ориенти-
рует эластин в развивающейся аорте [77]. Гистоло-
гически 10–21 % РА и 43 % расслоений всех сосудов, 
наблюдаемых при СМ, имеют грубую дегенерацию 
медии, а признаки кистозного медионекроза занима-
ют более 50  % площади стенки аорты. Нарушенные 
эластические свойства СТ приводят к прогрессирова-
нию изменений и жесткости стенок, расширению аор-
ты [78]. В итоге нарушение гомеостаза в эластических 
волокнах приводит к развитию высокопенетрантных 
аневризм КА [79]. Наиболее часто обнаруживается 
прогрессирующее расширение КА в области синусов 
Вальсальвы и диссекция аорты локализуется в груд-
ном отделе (восходящее рассечение, Стэнфордский 
тип А). Учитывая, что миксоматозная дегенерация и/

или кистозный некроз средней оболочки затрагивает 
все отделы, включая стенки брюшной аорты, значи-
тельно реже, аналогичные изменения могут возникать 
по типу нисходящего рассечения (Стэнфордский тип 
B) [80].

«Эластин-дефицитные» состояния не всегда прояв-
ляются облигатным формированием фенотипических 
АРГА. К примеру, при синдроме сutis laxa, вызванном 
мутациями в генах эластина и дефицитом фибули-
на-5 – решающего медиатора эластогенеза [81], АГА 
является крайне редким проявлением и не наблюда-
ется у пациентов с доминантными и рецессивными 
формами. Характерна только патологическая извили-
стость артерий. Напротив, при данном синдроме, но 
уже вызванном дефицитом фибулина-4 (мутациями в 
гене EFEMP2), аневризмы сосудов (включая КА) уже 
проявляются с высокой пенетрантностью [82]. Другой 
пример, когда при эластической псевдоксантоме, вы-
званной мутациями в гене ABCC6, в постнатальном пе-
риоде возникает эластическая фрагментация волокон 
в аорте, однако АГА обычно не развивается [83].

Кистозная дегенерация медии отмечается и при 
нарушении синтеза коллагена, приводя к расширению 
КА  – классическому проявлению СЭД. Схожий про-
цесс наблюдается при КоА и других врожденных за-
болеваниях, сопровождающих деформацию АоК. Не-
синдромные формы АРГА (нсАРГА), ассоциированные 
с ДАК и/или открытым артериальным протоком, при 
гистологическом исследовании могут проявляться ти-
пичным кистозным медианекрозом [84]. 

Модель формирования АРГА на примере пре-
имущественного нарушения в гладкомышечных 
клетках. При семейных АРГА отмечается значитель-
ная роль локального беспорядочного увеличения чис-
ла сосудистых ГМК с их дезорганизацией (в большей 
степени, чем эластических волокон). К примеру, му-
тации в ACTA2 и MYH11 связаны с наличием медиаль-
ной дегенерации, накоплением и дезорганизацией 
гладких миоцитов, напоминающей беспорядочность 
миоцитов при гипертрофической кардиомиопатии 
[10, 64, 85]. 

Вместе с тем нарушение в ГМК рассматривается, 
как правило, в моделях формирования дегенератив-
ных (атеросклеротических) форм АРГА. Отмечается 
преимущественная утрата/дезорганизация ГМК, ино-
гда выступающая в форме «ламинарного некроза». 
Этот тип повреждения наблюдается, как правило, у 
пожилых лиц, и особенно у пациентов с гипертензи-
ей; чаще встречается в дистальных отделах аорты 
и сопровождается атеросклерозом в отличие от на-
следственных АРГА. В ходе естественного старения 
дегенеративные изменения приводят к легкой форме 
кистозного некроза медии. Иногда в полостях, обра-
зовавшихся на месте мышечных элементов, накапли-
вается мукоидный материал. При данном варианте 
также отмечается утрата нормальной эластической 
архитектуры медии аорты. Однако повреждение эла-
стического компонента рассматривается как резуль-
тат метаболического дефекта вследствие дегенера-
ции ГМК.

Таким образом, гистологический субстрат кистоз-
ного медианекроза и его разновидностей в настоящее 
время не может рассматриваться как специфический 
для различных категорий расслоения аорты. 

При обоих типах повреждения vasa vasorum расши-
рены и лишены наружного поддерживающего каркаса, 
чем приобретают склонность к разрыву. 

В целом наследственные аортопатии демонстриру-
ют дезорганизацию средней части оболочки и деструк-
тивное матричное ремоделирование с фрагментацией 



223

МЕДИЦИНСКИЙ ВЕСТНИК СЕВЕРНОГО КАВКАЗА 
2018. Т. 13. № 1.2

Medical news of north caucasus
2018. Vоl. 13. Iss. 1.2

эластина, пролиферацию или потерю сосудистых ГМК 
и менее выраженный воспалительный компонент (без 
атероматоза) с накоплением протеогликанов. Вместе 
с тем описанные нарушения редко, но могут наблю-
даться при дегенеративных формах АРГА.

КЛЮЧЕВЫЕ ПОЛОЖЕНИЯ
n Особенности анатомо-гистологического строе-

ния КА и восходящего отдела, изменчивость ее мор-
фологии под влиянием различных генетических ано-
малий при наследственных заболеваниях и условия ее 
функционирования под большим давлением опреде-
ляют предрасположенность к диссекции и разрывам.

n Обе формы АРГА (дегенеративные и наслед-
ственные) демонстрируют кистозный медионекроз, 
что исключает использование гистологического за-
ключения для верификаций точного диагноза. Причи-
ны, по которым при одинаковых степенях дегенерации 
в одних случаях развивается РА, а в других – нет, оста-
ются неизвестными. 

n У пациентов, не страдающих известными в насто-
ящее время либо предполагаемыми ННСТ, дегенера-
ция медии преимущественно обусловлена «износом» 
аорты при старении и, особенно, при артериальной 
гипертензии. Напротив, у лиц с ННСТ гистология ме-
дии аорты выявляет заметную ее дегенерацию уже в 
молодом возрасте. В первом и втором случае пато-
морфология не считается высокопатогномоничной. 
Лишь субмикроскопические повреждения, напрямую 
связанные с нарушениями синтеза, сборки и встраи-
вания эластических либо коллагеновых компонентов 
средней оболочки аорты, отвечают этому условию. 

2.6. Классификация
Генетически обусловленные «аневризматиче-

ские» болезни аорты классифицируют на три основ-
ные группы:

Синдромные формы АРГА
l Синдром Марфана (следствие мутации в гене 

FBN1).
Синдром Луиса – Дитца (ЛДС) (следствие мутации 

в гене TGFBR1/TGFBR2).
l Синдром артериальной извилистости, СИА/

arterial tortuosity syndrome, ATS (следствие мутации в 
гене SLC2A10).

l Рецессивная форма дерматолиза Алибера (cutis 
laxa) I типа (следствие мутации в гене фибулина-4, 
FBLN4).

l Синдром аневризм-остеоартрита, ассоции-
рованный со SMAD3/а  SMAD3-related aneurysms-
osteoarthritis syndrome.

l Несиндромные формы АРГА (семейные расслое-
ния и аневризмы грудной аорты). 

l Спорадические формы АРГА 4.
Патогенетическая классификация наслед-

ственных заболеваний грудной аорты (генетиче-
ских аортопатий) (Канадская ассоциация синдрома 
Марфана, Montalcino Aortic Consortium, 2013). 

Включает три группы, обусловленные наличием: 
l дефекта (мутаций) генов, ответственных за син-

тез/распад компонентов ВКМ;
l дефекта (мутаций) генов, вовлеченных в патоло-

гическую модуляцию TGF-бета-сигнализации;
l дефекта (мутаций) генов, ответственных за ком-

поненты сократительного аппарата сосудистых глад-
комышечных клеток аорты.

Классификация АРГА в МКБ X пересмотра:
l I71 (Аневризма и расслоение аорты). 
l I71.1 Аневризма грудной части аорты разорван-

ная.
l I71.2 Аневризма грудной части аорты без упоми-

нания о разрыве.
Классификация АРГА (Stanford, USA) (представ-

лена на рисунке 3) [86].
l Стэнфордский тип А: расслоение включает вос-

ходящую аорту (восходящее рассечение).
l Стэнфордский тип B: Расслоение включает нис-

ходящую аорту дистальнее отхождения левой подклю-
чичной артерии (нисходящее рассечение) 5.

Классификация АРГА по De Bakey (по распро-
страненности) (рис. 3) [1]:

l Тип I: разрыв интимы локализуется в восходящей 
аорте и распространяется через дугу на нисходящую 
аорту и всю брюшную аорту.

l Тип II: расслоение захватывает только восходя-
щую аорту.

l Тип III: расслоение захватывает только нисходя-
щую аорту.

l Тип IIIа: разрыв интимы локализуется дистальнее 
левой подключичной артерии, может распространять-
ся проксимально; дистально распространяется в пре-
делах нисходящей грудной аорты.

l Тип IIIb: разрыв интимы локализуется дистальнее 
левой подключичной артерии, распространяется дис-
тально на нисходящую грудную и брюшную аорту.

Рис. 3. Классификация расслоений аорты (РА)  
по распространенности

Примечание: схемы РА класс 1, в котором выделяют типы 
I, II и III по De Bakey [1]. Также изображены классы Stanford A 
и В. В типе III выделяют подтипы (IIIа – только внутригрудной 
отдел, IIIb – в сочетании с поражением брюшного отдела) по 
Reul и др. [86]. 

Классификация АРГА в зависимости от пато-
физиологии: 

l истинные (стенка аневризмы – стенка аорта);
l ложные (стенка аневризмы – окружающие ткани).
Классификация РА по времени:
Общепринятой практикой считается следующее 

деление течения РА:
l острое (14 дней);
l подострое (15–90 дней);
l хроническое (>90 дней) 6. 

4 Наблюдаются у молодых лиц, не имеющих семейного анамнеза и особенностей синдромных форм АРГА.
5 Для генетически обусловленных АРГА патогномоничен и наиболее неблагоприятен в отношении прогноза первый вариант 

(тип А).
6 В группу пациентов с хроническим РА также входят ранее оперированные больные с РА типа А и сохраняющимся рассло-

ением нисходящей аорты.
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Классификация РА по течению:
l неосложненное;
l со стабильным течением заболевания; 
l осложненное (прогрессирующее разрушение 

аневризмы, хроническая висцеральная или перифе-
рическая мальперфузия и сохраняющиеся или перио-
дические боли, или даже разрывы). 

Классификация острого аортального синдро-
ма (ОАС) при расслоении аорты (рис. 4):

l класс 1: классический;
l класс 2: интрамуральные гематомы (ИМГ);
l класс 3: малозаметное или дискретное РА;
l класс 4: пенетрирующие аортальные язвы (ПАЯ);
l класс 5: ятрогенное или травматическое РА.
Наиболее общие черты ОАС отражены на рисунке 4.

Рис. 4. Классификация при расслоении аорты (РА) [87] 

Примечание: Класс 1: классическое РА с истинным и 
ложным просветом с или без связи между двумя просвета-
ми. Класс 2: интрамуральные гематомы. Класс 3: малоза-
метное или дискретное РА с выпячиванием стенки аорты. 
Класс 4: язва области атеросклеротической бляшки аорты 
с последующим разрывом бляшки. Класс 5: ятрогенное или 
травматическое РА, проявляется катетер-индуцированным 
разделением интимы.

2.7. Обследование аорты
Включает клиническое обследование и лаборатор-

ные анализы, однако в основном базируется на визу-
ализирующих исследованиях, включающих ультразву-
ковые методы (УЗИ), компьютерную томографию (КТ) 
и МРТ.

В первую очередь рекомендуется тщательный сбор 
семейного анамнеза заболеваний артерий, и особен-
но наличия аневризм и случаев РА либо внезапной 
смерти (класс I, уровень А). Анализ родословной пред-
полагает клинический полиморфизм в пределах одной 
семьи, несущей идентичную генную мутацию. В связи 
с чем рекомендуется клинико-инструментальное ис-
следование родственников первой степени (братьев 
и сестер, родителей) на предмет наличия у них АРГА 
(класс I, уровень А).

Оценка анамнеза должна быть направлена на оп-
тимальное понимание жалоб пациента, выявление 
персональных факторов риска сердечно-сосудистых 
заболеваний (ССЗ). 

Дальнейшая диагностика наследственных АГА 
включает:

l клиническое обследование;
l визуализирующие или инструментальные мето-

ды исследования («золотой стандарт» диагностики);
l молекулярно-генетические исследования («золо-

той стандарт» верификации диагноза).
Базовые лабораторные исследования включают в 

себя выявление сердечно-сосудистых факторов риска, 
однако при наследственных аортопатиях практически 
не имеют смысла. Лабораторные исследования играют 
незначительную роль в диагностике острых аорталь-
ных заболеваний, но полезны для дифференциальной 
диагностики. Определение уровней биомаркеров в 
ранние сроки после появления симптомов может при-
вести к более раннему подтверждению правильного 
диагноза визуализирующими методами, что приводит 
к ранней организации потенциально спасающих жизнь 
мероприятий. С учетом поражения средней оболочки 
стенки аорты предложен ряд биомаркеров, связанных 
с травмой эндотелия сосудов или ГМК (миозин гладких 
мышц), сосудистого интерстиция (кальпонин, матрикс-
ные металлопротеиназы 8), эластического ламинина 
(растворимые фрагменты эластина) аорты и признаки 
воспаления (тенасцин-С) или тромбоза, которые в на-
стоящее время изучаются, но еще не вошли в реальную 
клиническую практику [88, 89]. Подозрение на РА воз-
растает при повышенном уровне D-димера [90].

2.7.1. Клиническое обследование
Обе формы наследственных АГА по клиническим 

проявлениям могут быть бессимптомными и/или сим-
птомными. 

До появления катастрофических признаков разры-
ва АГА в большинстве своем бессимптомны. Наиболее 
часто АГА выявляется случайно, при визуализирую-
щем исследовании сердца, выполненном по другим 
причинам. 

Симптоматика АГА вне острых ситуаций во многих 
случаях обусловлена сопутствующей патологией: 

l стенозом и/или недостаточностью АоК; 
l сердечной недостаточностью;
l коронарной патологией. 
Расширение кольца аорты при ее аневризме или 

аннулоэктазии фиброзного кольца АоК 7 может при-
водить к вторичной недостаточности АоК, дилатации и 
гипертрофии. 

Хрипота как следствие сдавления левого возврат-
ного или ларингеального нерва предполагает фор-
мирование аневризмы дуги аорты. Редко имеются 
признаки сдавления верхней полой вены или трахеи. 
Клиника дистальной эмболии встречается крайне ред-
ко. Пациенты нередко жалуются на хроническую боль 
в груди вследствие постоянного давления на органы 
грудной клетки. Боль может быть острой и стать при-
знаком надвигающегося РА.

У пациентов без РА при осмотре нет никаких ха-
рактерных признаков, за исключением наличия диа-
столического шума при формировании аортальной 
недостаточности. Тем не менее при физикальном 
обследовании необходимо сравнивать артериальное 
давление на обеих верхних конечностях и следует ис-
кать патологические пульсации.

7 Под аннуло-аортальной эктазией понимают расширение восходящей аорты и фиброзного кольца АоК. В отличие от аор-
тальной недостаточности ревматического генеза, недостаточность АоК при данном состоянии не связана с анатомическими 
изменениями створок клапана. В норме плотное арочное кольцо жестко удерживает размер и форму КА на протяжении все-
го сердечного цикла. Прогрессирующее расширение КА приводит к тому, что несформированное арочное кольцо утрачивает 
функцию «анатомического ключа». Вследствие этого комиссуры (комиссуральные стержни) расходятся, замыкательная функ-
ция створок нарушается. Наиболее частая причина – ННСТ (СМ и пр.).
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2.7.1.1. Специфическая клиническая и фено-
типическая характеристика синдромных АРГА

Заподозрить АГА позволяют специфические фе-
нотипические особенности пациента. При сАРГА кли-
ническую картину дополняют признаки системного 
вовлечения соединительной ткани (СВСТ) – костные, 
кожные, мышечные, суставные, сердечно-сосуди-
стые, глазные, бронхолегочные и висцеральные. К 
значимым признакам СВСТ, позволяющим заподо-
зрить наличие сАРГА, следует относить признаки 
нарушения (аномалии развития) СТ, отраженные в 
согласованных рекомендациях по диагностике син-
дрома Марфана – Гентских критериях 2010 года [32] 
(табл. 5). 

Таблица 5
Признаки системного вовлечения  

соединительной ткани при синдроме Марфана

Признаки системного вовлечения 
соединительной ткани Баллы

Признак запястья и большого пальца 3
Признак запястья или большого пальца * 1
Воронкообразная или асимметричная 
деформация грудной клетки 1

Килевидная деформация грудной клетки 2
Вальгусная деформация стопы 2
Плоскостопие 1
Спонтанный пневмоторакс 2
Дуральная эктазия 2
Протрузия тазобедренного сустава 2
Отношение верхнего сегмента тела  
к нижнему сегменту <0,85 и размах  
рук/рост >1,05 без выраженного сколиоза

1

Сколиоз или кифоз 1
Недоразгибание локтя 1
Лицевые признаки (от трех из пяти) 
(долихоцефалия, энофтальм, скошенные 
вниз глазные щели, гипоплазия скуловых 
костей, ретрогнатия)

1

Миопия 1
Стрии на коже 1
Пролапс митрального клапана 1

* При наличии только одного из двух симптомов начис-
ляется лишь один балл.

Оценка СВСТ строится на подсчете суммы бал-
лов выявленных признаков. Методика оценки при-
знаков СВСТ проводится по стандартному протоколу 
(приложение А). Балльная оценка СВСТ с основны-
ми клинико-анамнестическими и/или молекуляр-
но-генетическими исследованиями лежит в основе 
диагностики сАРГА при СМ. Диагноз СМ устанавли-
вается на основании Гентских критериев 2010 года  
(табл. 6).

При недостаточной диагностической выраженно-
сти указанных признаков СВСТ для диагностики СМ 
их присутствие может свидетельствовать о наличии 
«Overlap»-синдромов (фенотипов) или «Marfan-like»-
состояний (марфаноидная внешность, марфанопо-
добный, недифференцированный фенотипы и MASS-
фенотип), а также других моногенных ННСТ (ЛДС, ЭДС 
и пр.). При указанных состояниях требуется также при-
цельный скрининг на предмет наличия АГА и проведе-
ние дифференциальной диагностики сАРГА и нсАРГА. 
Наиболее значимые сердечно-сосудистые и клиниче-
ские проявления (аномалии развития/признаки СВСТ) 
основных вариантов наследственных аортопатий 
представлены в разделе 2.8.

Таблица 6

Критерии диагностики синдрома Марфана  
(Ghent, 2010)

Отсутствие семейного анамнеза  
синдрома Марфана

Расширение аорты (Z≥2) и подвывих хрусталика
Расширение аорты (Z≥2) и подтвержденная мутация 
FBN1
Расширение аорты (Z≥2) и СВСТ (≥7 баллов)
Подвывих хрусталика и подтвержденная мутация 
FBN1 с увеличением размера аорты 

Положительный семейный анамнез  
синдрома Марфана

Подвывих хрусталика и наличие семейного анамнеза 
синдрома Марфана 
СВСТ (≥7 баллов) и наличие семейного анамнеза 
синдрома Марфана
Расширение аорты (Z≥2 при возрасте старше  
20 лет, Z≥3 при возрасте младше 20 лет) и наличие 
семейного анамнеза синдрома Марфана

Примечание: Диагноз синдром Марфана выставляется в 
1 из 7 случаев, представленных в таблице. 

При диагностике эктопии хрусталика вне зависимости 
от системной вовлеченности соединительной ткани (СВСТ) 
и мутации FBN1, не ассоциированной с расширением корня 
аорты, или недоказанной мутации FBN1 выставляется син-
дром эктопии хрусталика. 

При диагностике расширения корня аорты (Z<2) и СВСТ 
(≥5 и с одним костным признаком) без эктопии хрусталика 
выставляется MASS-фенотип. 

При диагностике пролапса митрального клапана и рас-
ширения корня аорты (Z<2) и СВСТ (<5) без эктопии хруста-
лика выставляется синдром пролапса митрального клапана.

Обозначения: Z – критерий расширения аорты; СВСТ – 
системное вовлечение соединительной ткани. 

В целом синдромные АРГА характерны для СМ, ЛДС, 
синдрома артериальной извилистости (САИ), рецес-
сивной формы дерматолиза Алибера (cutis laxa) I типа и 
SMAD3-ассоциированного АОС (см. раздел 2.3). 

2.7.1.2. Специфическая клинико-инструмен-
тальная характеристика несиндромных (семей-
ных) АРГА

Клиническая диагностика в отличие от сАРГА име-
ет более ограниченные возможности. Семейные АРГА 
не имеют признаков СВСТ, характерных для сАРГА. 
Наблюдается большая клиническая вариабельность 
в пределах как одной семьи, несущей идентичную 
генную мутацию, так и в случаях неполной пенетрант-
ности («пропущенное поколение»). Следует выявлять 
следующие специфические проявления нсАРГА:

1. Аневризмы с вовлечением других артерий. 
Аневризмы брюшной аорты встречаются ~ в 12 %, го-
ловного мозга – ~ в 9–14 % и периферических артерий 
(подвздошных или подколенных) – ~ в 5 % случаев [61].

2. Открытый артериальный проток. Как прави-
ло, связан с мутациями в генах MYH11, ACTA2 [40].

3. Двустворчатый аортальный клапан. Сообща-
ется о внутрисемейных взаимосвязях ДАК с АРГА [91].

4. Сетчатое ливедо. Наблюдается у некоторых, но 
не у всех лиц с ACTA2-мутациями. В семьях с нсАРГА 
с доказанной ACTA2-мутацией наличие стойкого сет-
чатого ливедо может быть использовано в качестве 
прогностического клинического маркера имеющейся 
мутации у членов семьи [85].

5. Флоккулы радужки. Глазная патология, связь 
которой с нсАРГА указывает на вероятность наличия 
ACTA2-мутаций.

6. Раннее начало окклюзивных сосудистых за-
болеваний. ACTA2-мутации могут вызвать раннее 
начало облитерирующего эндартериита, в том числе 
ИБС и инсульта, а также «моямоя»-связанных цере-
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броваскулярных заболеваний с двусторонней окклю-
зией внутренней сонной артерии (см. главу 2.8) [40]. 

2.7.1.3. Острые синдромы грудной аорты 
(острый аортальный синдром)

Острые аортальные синдромы (ОАС) определяют-
ся как внезапно возникшие ситуации с похожими кли-
ническими характеристиками при поражении аорты. 
Существует общий путь для различных проявлений 
ОАС, приводящий к разрушению интимы и медии.

Появление симптоматики ОАС обусловлено разви-
тием сосудистых катастроф: острого расслоения аор-
ты (РА), разрыва аневризмы (аорты), интрамуральной 
гематомы (ИМГ), пенетрирующей аортальной язвы 
(ПАЯ) и, как вариант, «отграниченного» разрыва анев-
ризмы аорты.

2.7.1.3.1. Клинические проявления острого 
расслоения аорты

В большинстве случаев инициирующим состоя-
нием РА является разрыв интимы, вследствие чего 
кровь попадает в плоскость расслоения – в среднюю 
оболочку аорты. Диссекционный канал может распро-
страняться проксимально или дистально, потенциаль-
но приводя к тампонаде сердца (вследствие гемопе-
рикарда), аортальной регургитации, разрыву аорты  
(в случае разрушения адвентиции) или угрожать боко-
вым ветвям аорты [92, 93, 94].

В отличие от хронических форм АГА, которые в 
классических случаях прогрессируют медленно и ча-
сто асимптоматичны, РА обычно имеет внезапное на-
чало, сопровождается острым болевым синдромом 
и при отсутствии лечения может быстро привести к 
смерти. 

Наиболее часто при остром РА встречаются следу-
ющие кардиальные осложнения: аортальная недоста-
точность, тампонада сердца и, как следствие, сердеч-
ная недостаточность и кардиогенный шок.

Пациенты также могут иметь клинические призна-
ки, связанные с нарушением перфузии мозга, конеч-
ностей или внутренних органов, которые могут доми-
нировать над первичным болевым синдромом. 

Прилежащие структуры и органы могут ишемизиро-
ваться вследствие сдавления ветвей аорты или могут 
подвергаться механической компрессии из-за РА или 
аортального кровотечения, что и приводит к кардиаль-
ным, неврологическим, легочным, висцеральным и пе-
риферическим артериальным осложнениям (табл. 7).

Ишемия органов-мишеней может быть следствием 
вовлечения устья крупной артерии в процесс рассло-
ения. Нарушение перфузии может быть прерывистым, 
если причиной является пролабирование отслоенно-
го лоскута аорты, или постоянным в случаях окклю-
зии кровоснабжающих органы сосудов расширенным 
ложным просветом.

Летальность у пациентов с острым РА типа A в два 
раза превышает таковую у лиц с острым РА типа B  
(25 и 12 % соответственно) [95].

Боль в груди. Наиболее распространенный сим-
птом РА  – характерный болевой синдром. Наиболее 
типичной является резко начавшаяся сильная боль 
в груди и/или в спине. Боль может быть острой, раз-
рывающей, похожей на удар ножом и, как правило, от-
личается от других причин боли в груди; резкость ее 
начала является наиболее специфической характери-
стикой (табл. 8) [92, 94]. Наиболее частой локализаци-
ей боли является грудная клетка – 80 % (чаще ассоци-
ируется с РА типа А), в то время как боль в спине или в 
животе (чаще ассоциируется с РА типа В) встречается 
в 40 и 25 % случаев соответственно [8, 96]. Клиниче-
ские проявления двух типов РА часто могут пересе-
каться. Боль может мигрировать из точки возникно-

вения в другие области, следуя за распространением 
зоны расслоения по ходу аорты. По данным реестра 
IRAD, мигрирующая боль наблюдалась в <15 % случа-
ев при остром РА типа А и приблизительно в 20 % – при 
остром РА типа B [8, 15].

Таблица 7
Основные клинические проявления и осложнения  

у пациентов с острым расслоением аорты

Клинические проявления Тип А Тип В
Боль в груди 80 % 70 %
Боль в спине 40 % 70 %
Резкое начало боли 85 % 85 %
Миграция боли <15 % 20 %
Аортальная недостаточность 40–75 % НП
Тампонада сердца <20 % НП
Ишемия или инфаркт 
миокарда 10–15 % 10 %

Сердечная недостаточность <10 % <5 %
Плевральный выпот 15 % 20 %
Обморок 15 % <5 %
Серьезный неврологический 
дефицит (кома/инсульт) <10 % <5 %

Повреждение спинного мозга <1 % НС
Мезентериальная ишемия <5 % НС
Острая почечная 
недостаточность <20 % 10 %

Ишемия нижних конечностей <10 % <10 %
Примечание: НС – не сообщается (нет данных), НП – не 

применяется. Проценты округлены.

Аортальная недостаточность может сопровождать 
40–75 % случаев РА типа A [96]. После острого РА тя-
желая недостаточность АоК является второй наиболее 
распространенной причиной смерти (в связи с острой 
сердечной недостаточностью и кардиогенным шоком). 

Ишемия и инфаркт миокарда. Причина  – ок-
клюзия коронарных артерий, приводящая к развитию 
инфаркта миокарда у 10–15 % пациентов с РА. Явля-
ется следствием расширения ложного просвета аор-
ты с последующим сдавлением или закрытием устьев 
коронарных артерий или распространения процесса 
расслоения на коронарные артерии [97]. В 25 % слу-
чаев отмечается повышенный уровень тропонина (при 
РА типа A) [98], что наряду с сопутствующими изме-
нениями на электрокардиограмме (ЭКГ)  – трансму-
ральной ишемией или подъемом сегмента ST может 
поспособствовать постановке ошибочного диагноза 
острого коронарного синдрома. 

Хроническая сердечная недостаточность. По 
данным реестра IRAD, наблюдается в <10  % случаев 
РА [99, 100]. У таких пациентов при развитии острой 
сердечной недостаточности и кардиогенного шока 
характерная резкая сильная боль в груди встречается 
реже, что может отсрочить диагностику и лечение РА. 
Гипотония и шок быстрее развиваются на фоне ранее 
существовавшей дисфункции левого желудочка.

Плевральные выпоты. Небольшие плевральные 
выпоты могут обнаруживаться у 15–20  % пациентов 
с РА, при этом имеется почти равное распределение 
между паттернами типов А и В и считается, что они 
являются преимущественно следствием воспалитель-
ного процесса [99, 100]. Обширные кровотечения из 
аорты в средостение и плевральную полость реги-
стрируются редко в силу того, что эти пациенты, как 
правило, не доживают до прибытия в больницу.

Тампонада сердца наблюдается у 20 % пациентов 
с острым РА типа A. Это осложнение ассоциировано с 
удвоением летальности [100].
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Легочные осложнения. Встречаются редко и 
включают в себя сдавление легочной артерии и фор-
мирование аортопульмонального свища, что приводит 
к одышке или одностороннему отеку легких, как вари-
ант, острому прорыву крови из аорты в легкое с мас-
сивным кровохарканьем. 

Обморок. Является важным начальным симпто-
мом РА, возникающим примерно у 15  % пациентов 
с РА типа А и у 5  %  – типа В. Симптом указывает на 
повышенный риск внутрибольничной смертности, по-
тому часто связан с такими опасными для жизни ос-
ложнениями, как тампонада сердца или расслоение 
ветвей дуги аорты. Следовательно, при подозрении на 
расслоение аорты должен проводиться активный и це-
ленаправленный поиск данного осложнения.

Неврологическая симптоматика. Часто домини-
рует в клинической картине, маскируя основное забо-
левание. Приводит к церебральной мальперфузии, ги-
потонии, дистальной тромбоэмболии или сдавлению 
периферических нервов. Частота развития невроло-
гической симптоматики при РА находится в диапазо-
не 15–40 %, и в половине случаев носит транзиторный 
характер. Острая параплегия, обусловленная ише-
мией спинного мозга, вызванной окклюзией спинно-
мозговых артерий, наблюдается нечасто, может быть 
безболезненной и приводить к ошибочной постановке 
диагноза синдрома Лериша [101]. В наиболее акту-
альном отчете IRAD о РА типа А описывается пораже-
ние головного мозга (кома и инсульт) в <10 % случаев 
и ишемическое повреждение спинного мозга в 1,0 % 
случаев [100]. Ишемическая нейропатия верхних или 
нижних конечностей, вызванная мальперфузией под-
ключичной или бедренной областей, наблюдается 
приблизительно в 10  % случаев. Охриплость из-за 
сдавления левого возвратного гортанного нерва на-
блюдается редко.

Мезентериальная ишемия. Возникает у <5  % 
пациентов с РА типа А [100]. Крайне важно поддержи-
вать высокую степень настороженности в отношении 
мезентериальной ишемии у пациентов с ассоцииро-
ванной болью в животе или повышенным уровнем лак-
тата. Клинические проявления заболевания бывают 
коварными: боли в животе часто неспецифичны, а от-
сутствие болевого синдрома встречается в 40 % слу-
чаев, что приводит к запоздалой диагностике. Наличие 
мезентериальной мальперфузии существенно влияет 
на ведение и исходы пациентов с РА типа А (уровень 
госпитальной летальности почти в три раза выше) 
[100]. Желудочно-кишечные кровотечения вследствие 
инфаркта брыжейки или аорто-пищеводного свища 
крайне редки.

Почечная недостаточность. Встречается в дебю-
те заболевания либо манифестирует во время лечения 
с частотой до 20 % при остром РА типа А и <10 % – при 
РА типа B [100]. Следствие почечной гипоперфузии, 
инфаркта почки (вторичной по отношению к вовлече-
нию почечных артерий) или длительной гипотонии.

2.7.1.3.2. Прочие проявления острого аор-
тального синдрома

Интрамуральная гематома  – один из вариантов 
ОАС (10–25  % от всех случаев), когда происходит 
формирование гематомы в медии аорты при отсут-
ствии ложного просвета и разрыва интимы (фене-
страции). Диагностируется на основании наличия 
утолщения стенки аорты >5 мм округлой формы или в 
виде полумесяца и при отсутствии кровотока. Вовле-
чение восходящей аорты и дуги аорты (при РА типа А) 
происходит в 30 и 10 % случаев соответственно, нис-
ходящей грудной аорты (при РА типа В) – в 60–70 % 
случаях [102].

Пенетрирующая аортальная язва определяется как 
язва атеросклеротической бляшки аорты, проникаю-
щая через внутреннюю эластическую пластинку в ме-
дию. Как осложнение при наследственных аортопати-
ях не встречается в силу ее формирования в условиях 
выраженного атеросклероза грудной аорты.

«Отграниченный» разрыв аневризмы аорты дол-
жен быть заподозрен у всех пациентов с острой бо-
лью, когда при визуализирующем исследовании об-
наруживается аневризма аорты с сохранной стенкой.  
В этих условиях рецидивирующий или стойкий боле-
вой синдром, а также плевральные выпот или асцит, 
особенно прогрессирующие, свидетельствуют о вы-
соком риске разрыва аорты. Формирование перива-
скулярной гематомы маскируется периаортальными 
структурами: плеврой, перикардом и забрюшинным 
пространством, а также окружающими органами. Та-
ким образом, пациенты с отграниченным разрывом 
аорты гемодинамически стабильны.

КЛЮЧЕВЫЕ ПОЛОЖЕНИЯ
n Уточнение и выявление наследственного фактора 

при АГА лежит в основе своевременной диагностики 
и лечения пациентов с высоким риском диссекции (I, 
А). Рекомендуется клиническое исследование род-
ственников I степени родства пациента с АРГА (детей, 
братьев и сестер, родителей) с целью определения ее 
семейной формы (I, А). Наблюдается большая клини-
ческая вариабельность в пределах как одной семьи, 
несущей идентичную генную мутацию, так и в случа-
ях неполной пенетрантности («пропущенное поколе-
ние»).

n Следует различать два паттерна клинической 
картины: с исходно острым РА (дебютом острого аор-
тального синдрома, перешедшим в хроническую фазу 
заболевания) и с впервые установленным диагнозом 
хронической аневризмы со стабильным течением за-
болевания.

n Типичные клинические признаки АГА появляются 
только при развитии сосудистых (аортальных) ката-
строф  – расслоении или разрыве аорты. Вне указан-
ных проявлений симптоматика АГА неспецифична. 

Наиболее распространенным симптомом острого 
РА является характерный болевой синдром. Следует 
учитывать возможное развитие клинических призна-
ков, связанных с нарушением перфузии мозга, ко-
нечностей или внутренних органов (неврологических, 
легочных, висцеральных и периферических артери-
альных осложнений), преобладающих над первичным 
болевым синдромом, в связи с чем до 30 % пациентов 
с расслоением аорты поступают под маской другого 
диагноза.

n Наиболее частые кардиальные осложнения ОАС 
включают острое РА, осложненное аортальной недо-
статочностью, тампонадой сердца и, как следствие, 
острой сердечной недостаточностью и кардиогенным 
шоком  – наиболее распространенными причинами 
смерти у больных с расслоением аорты. До 40 % паци-
ентов, переносящих острое РА, умирают немедленно.

n В диагностике сАРГА следует использовать меж-
дународные согласованные критерии диагностики 
ННСТ и опираться на фенотипический симптомоком-
плекс пациента.

n В диагностике нсАРГА следует обязательно про-
водить скрининг на малоизвестные специфические 
проявления при осмотре и по результатам инструмен-
тальных исследований. 

2.7.2. Визуализирующие методы исследования
Аорта является сложной геометрической структу-

рой, в связи с чем ее форму и размер следует оценивать 
рядом измерений. Следует учитывать ряд ограничений, 
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присущих всем методам визуализации, так как ни один 
из них не имеет идеального разрешения. Получение 
четкого изображения стенки аорты зависит от эффек-
тивного использования метода синхронизации с ЭКГ.

Используют следующие методы исследования:
1. Рентгенография грудной клетки.
2. УЗИ-допплерография (недорогой и довольно ин-

формативный метод).
3. КТ-ангиография (метод менее инвазивен, но не 

всегда так же информативен, как ангиография).
4. МРТ-ангиография  (не оказывает лучевой на-

грузки, но может быть менее информативна, чем КТ-
ангиография).

5. Ангиография («золотой стандарт» диагностики).
2.7.2.1. Рентгенография грудной клетки
Рутинная рентгенография органов грудной клетки 

играет весьма ограниченную роль в диагностике АГА, 
даже если возникает ОАС, особенно если ограничи-
ваться только восходящей аортой [103]. Подозрение 
возникает в случае обнаружения подчеркнутости 1 
дуги медиастинального контура сердечной тени сле-
ва, аномалии контура и размеров аорты. Наличие нор-
мального силуэта аорты не является достаточным для 
исключения АГА.

2.7.2.2. Ангиография грудной клетки
Ангиография является инвазивной процедурой, 

требующей использования контрастных препаратов. 
Можно визуализировать только просвет аорты, и, сле-
довательно, дискретные аневризмы аорты могут быть 
пропущены. Метод менее доступен, чем ТТЭхоКГ или 
КТ. По этой причине среди методов диагностики пер-
вой линии неинвазивные визуализирующие методы в 
значительной степени заменили аортографию как у 
больных с подозрением на ОАС, так и при вероятном 
либо подтвержденном хроническом РА.

2.7.2.3. Ультразвуковые исследования
ЭхоКГ метод диагностики является доступным, 

простым, достаточно точным и воспроизводимым ис-
следованием для оценки размеров аорты при соблю-
дении требований протокола.

TTЭхоКГ – наиболее часто используемый в клини-
ческой практике метод для измерения проксимальных 
сегментов аорты; достаточен для скрининга АГА, по-
следовательных измерений максимальных диаметров 
КА и оценки аортальной недостаточности [104]. 

В стандартный протокол оценки размеров корня 
аорты входит измерение ее диаметров на уровне:

1) фиброзного кольца аортального клапана (ФК 
АоК); 

2) синусов Вальсальвы;
3) синотубулярного соединения/гребня (СТГ);
4) тубулярной части (проксимального отдела) вос-

ходящей аорты.
Применяется парастернальная позиция по длин-

ной оси (рис. 5, 6). Данная проекция имеет первосте-
пенное значение, позволяя дополнительно получить 
изображения дуги аорты и трех основных супрааор-
тальных сосудов с переменными длинами восходящей 
и нисходящей аорты.

Для измерения диаметра корня аорты рекомен-
дуется использование подхода «от переднего края 
до переднего края» (leading edge-to-leading edge)  8 
(рис.  5А). Измерение диаметра ФК АоК проводится 
всегда по методике «от внутреннего края – до внутрен-
него края» (inner edge-to-inner edge) (рис. 5Б) во время 
систолы (получается максимальный диаметр вынося-
щего тракта ЛЖ).

а

б
Рис. 5. Трансторакальная эхокардиография. Измерение 
корня аорты по длинной оси из левой парастернальной 

позиции; А – по методике «от переднего края до переднего 
края»; Б – по методике «от внутреннего края до внутрен-
него края» (A – диаметр фиброзного кольца аортального 

клапана; B – диаметр аорты на уровне синусов Вальсальвы; 
C – диаметр аорты на уровне синотубулярного соединения; 
AAo – проксимальная часть восходящей аорты; LA – левое 

предсердие; LV – левый желудочек; RV – правый желудочек)

Рис. 6. ТТЭхоКГ. Измерение восходящей аорты из пара-
стернального доступа по длинной оси. AAo – восходящий 

отдел аорты, LA – левое предсердие, LV – левый желудочек, 
RV – правый желудочек

8 Данный вариант измерений используется у взрослых пациентов в фазу диастолы, в то время как в педиатрической практи-
ке принята методика измерения «от внутреннего края – до внутреннего края» (inner edge-to-inner edge) в фазу систолы.
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Корень аорты в норме имеет максимальный диаметр 
на уровне синусов Вальсальвы, несколько меньший раз-
мер – на уровне СТГ и минимальный – на уровне ФК АоК. 
Несоответствие распределения размеров должно быть 
отражено в заключении. При выявлении расширения КА 
должен быть зафиксирован максимальный размер. 

В качестве показателей, характеризующих диа-
метр аорты, используются:

l Фактический и должный диаметр аорты (ФДА и 
ДДА) (мм).

l Отношение фактического диаметра аорты к пло-
щади поверхности тела (см/м2).

l Z-критерий – величина, указывающая, на сколько 
стандартных отклонений фактический диаметр оцени-
ваемого отдела аорты отличается от должного, рас-
считанного по соответствующему алгоритму.

Методы расчета должного диаметра аорты. Пред-
сказание нормального размера – ДДА для конкретного 
пациента строится на статистических регрессионных 
моделях. Недостатком эталонной модели M. J. Roman 
(1989) является разделение пациентов всего на три груп-
пы по возрасту (до 20 лет, 20–40 лет и старше 40 лет), что 
не дает возможности гибко учитывать минимальные воз-
растные изменения [105]. При наследственных аортопа-
тиях величина ежегодного увеличения диаметра аорты 
имеет наиважнейшее тактическое значение, и поэтому 
расчет должен быть произведен максимально точно.

Оптимальным для расчета ДДА для взрослых являет-
ся уравнение по методу R. b. Devereux (2012) [48], кото-
рое учитывает переменные, влияющие на размер аорты 
(возраст, ППТ, пол), и легко применимо на практике: 

ДДА (µ) = 2,423+(возраст×0,009)+(ППТ×0,461) –
(Пол [М = 1, Ж = 2]×0,267), SEE 0,261,              (1)

где µ – ожидаемое среднее; ППТ – площадь поверх-
ности тела; 0,261 – SE – стандартная ошибка средне-
го для данного уравнения (используется при расчете 
Z-критерия (см. ниже)). 

ППТ для взрослых в данной формуле рассчитыва-
ется по методу D. Du bois и E. F. Du bois (1916): 

ППТ (кг/м2) = 0,007 184×Рост0,725×Вес0,425.          (2)
Данная формула представлена в алгоритмах диа-

гностики СМ в Гентских критериях (2010), Европей-
ских рекомендациях по заболеванию аорты (2014) 
и на сайте Фонда по изучению синдрома Марфана 
(www.marfan.org).

Альтернативой для расчета ДДА является гендер-
специфическая многомерная регрессионная модель 
эталонных значений диаметра аорты L. Campens с со-
авт. (2014), уравнение которой также учитывает пол, 
возраст (от 1 до 85 лет), ППТ и может широко приме-
няться для скрининга дилатации грудной аорты [106]. 

Относительным показателем увеличения диаметра 
аорты считается:

l превышение фактического диаметра аорты 
(ФДА) над ДДА при сравнении абсолютных значений;

l превышение отношения ФДА к ППТ>2,1 см/м2 (у 
пациентов старше 15 лет);

l значение Z-критерия ≥±1,96 (≈2), которое указывает 
на то, что диаметр аорты значимо отклоняется от нормы 9.

Электронный ресурс online-калькулятора для рас-
чета ДДА и Z-критерия: 

l по методу R. Devereux с соавт., 2012:
https://www.marfan.org/dx/zscore#formtop
l по методу L. Campens с соавт., 2014:
http://www.parameterz.com/refs/campens-ajc-2014 
Z-критерий в модели R. Devereux с соавт. (2012) 

рассчитывается по формуле
Z = (ФДА – ДДА)/SEE,                               (3)

где SEE в используемой регрессионной модели равна 
0,261.

Z-критерий, ДДА в модели L. Campens с соавт. 
(2014), рассчитывается по формуле

Z = (lg10 (ФДА) – lg10 (ДДА))/SE,               (4)
где ДДА и SEE зависят от пола, возраста и ППТ (табл. 8).

Таблица 8
Уравнения верхней границы нормальных 

размеров/диаметра и Z-критерия проксимальных 
отделов грудного отдела аорты с использованием 

2D-ЭхоКГ-размеров для мужчин и женщин

Пол Предельно 
допустимый размер

Расчет 
Z-критерия

Корень аорты (мм)

Муж-
чины

10^(1,108+ 
+0,136×lg10 
(возраст)+0,099×ППТ+
+1,96×0,0381)

(lg10 (ФДА)– 
–(1,108+0,136×lg10 
(возраст)+ 
+0,099×ППТ))/0,0381

Жен-
щины

10^(1,100+ 
+0,129×lg10 
(возраст)+0,091×ППТ+
+1,96×0,0421)

(lg10 (ФДА)–(1,100+
+0,129×lg10 
(возраст)+ 
+0,091×ППТ))/0,0421

Восходящий отдел аорты (мм)

Муж-
чины

10^(1,033+ 
+0,188×lg10 
(возраст)+0,070×ППТ+
+1,96×0,0431)

(lg10 (ФДА)–(1,033+
+0,188×lg10 
(возраст)+0,070×
×ППТ))/0,0431

Жен-
щины

10^(1,001+0,177×lg10 
(возраст)+0,086×ППТ+
+1,96×0,0453)

(lg10 (ФДА)–(1,001+
+0,177×lg10 
(возраст)+0,086× 
×ППТ))/0,0453

Примечание: возраст – в годах, ППТ – площадь поверхно-
сти тела, рассчитанная по формуле D. Du bois и E. F. Du bois; 
ФДА – фактический диаметр корня аорты по данным ЭхоКГ.

Предельно допустимый размер аорты определяет-
ся прибавлением 1,96 стандартных отклонений урав-
нения регрессии. Его превышение свидетельствует о 
расширении аорты.

Z-критерий показывает, на сколько стандартных 
отклонений фактический диаметр оцениваемого от-
дела аорты (по данным ЭхоКГ) отличается от должного 
(рассчитанного по формуле).

Для расчета ДДА используется формула в левой 
колонке без 1,96. Например, 10^(1,108 + 0,136×lg10 
(возраст)+0,099×ППТ). Данные получаются в мм.

Для визуализации верхней границы нормы диаме-
тра КА можно воспользоваться номограммами, пред-
ставленными на рисунках 7, 8.

Рис. 7. Поверхность, представляющая диаметр корня аорты 
выше 1,96 Z-критерия над должным диаметром аорты 

в зависимости от ППТ и возраста для мужчин [48]
9 На практике не каждое относительное превышение будет статистически значимым, в связи с чем применяется Z-критерий – 

число, показывающее, на сколько стандартных отклонений фактический диаметр оцениваемого отдела аорты (ФДА по данным 
ЭхоКГ) отличается от должного (ДДА/ожидаемого среднего рассчитанного по формуле).
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Рис. 8. Поверхность, представляющая диаметр корня аорты 
выше 1.96 Z-критерия над должным диаметром аорты 

в зависимости от ППТ и возраста для женщин [48]

Номограммы для оценки уровней верхних пределов 
нормальных значений диаметров аорты и Z-критерии, 
рассчитанные на основании линейного регрессионно-
го анализа L. Campens с соавт. [106], представлены на 
рисунке 9. 

При положительных значениях Z-критерия может 
производиться оценка степени дилатации (начальная, 
средняя и тяжелая) при Z-критерии 1,97–3,0; 3,01–4,0 
и >4,0 соответственно.

ЧПЭхоКГ. Относительная близость пищевода и 
грудной аорты позволяет получать изображения с 
высоким разрешением с помощью высокочастотной 
чреспищеводной эхокардиографии (ЧПЭхоКГ) 
(рис. 10). Мультипланарная визуализация улучшает 
оценку аорты от ее корня до нисходящего отдела [104].

ЧПЭхоКГ является полуинвазивным методом и тре-
бует седации, строгого контроля АД, а также исключе-
ния заболеваний пищевода.

Самые важные изображения восходящей аорты, 
корня аорты и аортального клапана получаются при 
высокой ЧПЭхоКГ по длинной оси (при 120–150°) и ко-
роткой оси (на 30–60°). 

Рис. 10. ЧПЭхоКГ. Измерение корня аорты по длинной оси 
в поперечном разрезе восходящей и нисходящей аорты 

с указанием точек измерения диаметра: синусов Вальсаль-
вы, начала восходящей аорты, восходящей аорты 

на уровне правой легочной артерии; диаметра кольца 
аорты. AO – аорта; LA – левое предсердие; 

LV – левый желудочек; rPA – правая легочная артерия

Изображения восходящей аорты часто 
содержат искажения, обусловленные ревер-
берацией от задней стенки восходящей аор-
ты или задней стенки правой ветви легочной 
артерии, и выглядят как внутрипросветные 
горизонтальные линии, движущиеся парал-
лельно с реверберирующими структурами, 
что может быть установлено при исследова-
нии в M-режиме [107]. 

Вследствие интерпозиции правого брон-
ха и трахеи короткий сегмент дистального 
отдела восходящей аорты, как раз перед 
брахиоцефальным стволом, остается неви-
димым («слепое пятно»).

2.7.2.4. Компьютерная, позитронно-
эмиссионная и магнитно-резонансная 
томография аорты

Компьютерная томография (КТ) играет 
центральную роль в диагностике, стратифи-
кации риска и ведении пациентов с наслед-
ственными аортопатиями.

Рекомендуется определять максималь-
ный диаметр АГА перпендикулярно осевой 
линии сосуда с помощью трехмерной (3D) 

реконструкции КТ-изображения [108]. Этот подход ха-
рактеризуется более точными и воспроизводимыми 
измерениями истинных размеров аорты, в сравнении 
с определением диаметров на основании аксиальных 
срезов, особенно при наличии извитых или перекру-
ченных сосудов, когда ось сосуда и кранио-каудальная 
ось пациента непараллельны [109]. 

Рис. 9. Номограммы, отображающие верхние границы 
нормы (ВГН) диаметров аорты на уровне синусов 

Вальсальвы (СВ) и восходящего отдела аорты (ВА) 
в зависимости от ППТ, возраста и пола [106]
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При подозрении на РА мультиспиральная КТ 
(МСКТ) является предпочтительным первичным мето-
дом визуализации [92]. 

Преимуществами МСКТ, кроме более объемной 
оценки размеров аорты и ее структуры, является ско-
рость проведения процедуры, что крайне важно в экс-
тренных ситуациях. 

Диагностическая точность КТ для обнаружения 
РА или ИМГ с поражением грудной аорты достигает 
100 % чувствительности с общей специфичностью в 
98 % [110]. 

Позитронно-эмиссионная томография (ПЭТ) 
может быть использована для обнаружения воспаления 
в магистральных сосудах, т. е. в качестве суррогата ак-
тивности поражения и прогрессирования заболевания 
только в случаях дифференциальной диагностики [111]. 

Магнитно-резонансная томография (МРТ) с до-
статочной степенью достоверности позволяет выяв-
лять максимальный диаметр аорты, форму и степень 
расширения аорты, вовлечение ветвей аорты в анев-
ризматическое расширение или РА, взаимоотноше-
ния с окружающими структурами и наличие интраму-
рального тромба. При проведении МРТ применяются 
неионизирующие контрасты, которые могут быть ис-
пользованы у пациентов с аллергией на йод. Метод 
отлично подходит для последовательных исследова-
ний у молодых пациентов с установленным диагнозом 
заболевания аорты, так как исключено воздействие 

ионизирующего излучения. В экстренных случаях ме-
тод малоприменим по причине большей длительности 
процедуры в сравнении с МСКТ. 

ТТЭхоКГ, КТ и МРТ должны выполняться с соответ-
ствующими условиями и последовательными вывода-
ми. Это особенно важно, когда диаметры достигают 
пограничных значений для принятия решения о вме-
шательстве, а также для оценки степени расширения 
при наблюдении. 

Диаметр аорты по данным МРТ и КТ-ангиографии, 
как правило, завышен от 1 до 2 мм, в сравнении с 
ЭхоКГ данными из-за включения стенки аорты при 
измерении, а также в связи с тем, что ЭхоКГ-изме-
рения производятся в конце диастолы, в то время 
как МРТ-измерения, КТ-ангиография представляют 
среднее значение. Визуализация аорты с помощью 
МРТ-ангиографии предпочтительнее КТ-ангиографии 
из-за отсутствия воздействия ионизирующего ради-
ационного облучения пациентов, которым, вероятно, 
будет показано частое динамическое выполнение изо-
бражений аорты на протяжении их жизни.

2.7.2.5. Сравнение основных визуализирую-
щих исследований

Обобщенные рекомендации по визуализации аор-
ты и преимущества в виде риска – пользы основных 
методов исследований, используемых для установле-
ния диагноза при заболеваниях аорты, представлены 
в таблицах 9 и 10.

Таблица 9
Сравнение методов визуализации аорты

Преимущества/недостатки ТТЭхоКГ ЧПЭхоКГ КТ МРТ Аортография
Легкость использования +++ ++ +++ ++ +
Диагностическая ценность + +++ +++ +++ ++
Повторные исследования ++ + ++(+)a +++ –
Визуализация стенки аортыb + +++ +++ +++ –
Лучевая нагрузка 0 0 – – – 0 – – 
Нефротоксичность 0 0 – – – – – – –

Примечание: «+» – положительная сторона; «–» – отрицательная сторона. Количество знаков отражает ожидаемую по-
тенциальную ценность: a – +++ только для контроля в отдаленном периоде после стентирования аорты (металлические ком-
поненты), в противном случае рекомендуется ограничить лучевую нагрузку; b – ПЭТ может быть использована для визуали-
зации при подозрении на воспалительное заболевание аорты. 

Таблица 10
Рекомендации по визуализации аорты

Рекомендации Классa Уровеньb

Рекомендуется выполнять измерение диаметров на основании заранее заданных анатомических 
ориентиров перпендикулярно продольной оси I С

При повторных визуализирующих исследованиях аорты в течение определенного времени для 
оценки изменений диаметра рекомендуется использовать метод визуализации с самым низким 
риском ятрогенных осложнений

I С

При повторных визуализирующих исследованиях аорты в течение определенного времени для 
оценки изменений диаметра рекомендуется использование одинаковых методов визуализации I С

Рекомендуется, чтобы все существенные значения диаметров аорты и аномалии описывались 
в соответствии с сегментацией аорты I С

Рекомендуется оценивать функцию почек, уточнять наличие беременности и анамнез аллерги-
ческих реакций на контрастные препараты с целью выбора оптимального метода визуализации 
с минимальным воздействием ионизирующего излучения, исключая экстренные ситуации

I С

Следует оценивать риск воздействия ионизирующего излучения, особенно у лиц молодого воз-
раста и пациентов, которым выполняются повторные исследования IIa B

Диаметры аорты могут быть проиндексированы к площади поверхности тела, особенно для край-
них вариантов (выбросов) в отношении размеров тела IIb B

Примечание: а – класс рекомендации; b – уровень доказательности.

КЛЮЧЕВЫЕ ПОЛОЖЕНИЯ
n Основа диагностики АРГА – инструментальные 

методы, позволяющие визуализировать сосуды.
n При семейном анамнезе сердечно-сосудистых 

событий проводится расширенная визуализация аор-
ты исходно и в течение наблюдения.

n При выполнении TTЭхоКГ следует учитывать 
предсказательную ценность Z-критерия – опорного 
критерия наследственно обусловленных АРГА и опти-
мального современного критерия расчета диаметра 
аорты для своевременного мониторирования в плане 
прогноза жизнеугрожающего расширения аорты.
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n Трехмерная (3D) ЧПЭхоКГ в режиме реального 
времени обладает некоторыми преимуществами по 
сравнению с двухмерной (2D) ЧПЭхоКГ, но ее превос-
ходство в клинической практике изучено недостаточно. 

n В случае подозрения на АГА на основании данных 
ЭхоКГ и/или рентгенографии исследования ОГК тре-
буется выполнение КТ или МРТ (с или без контраста) 
для адекватной визуализации всей аорты и выявления 
пораженных участков.

n МСКТ  – «золотой стандарт», позволяющий оце-
нить размеры аорты на всем протяжении, включая 
анатомию АоК. Метод незаменим при подозрении на 
РА. Рекомендуется, по возможности, определять мак-
симальный диаметр аневризмы перпендикулярно осе-
вой линии сосуда с помощью трехмерной (3D) рекон-
струкции КТ-изображения.

n МРТ является важным диагностическим дополнени-
ем МСКТ в неэкстренных случаях. Отсутствие ионизиру-
ющего излучения делает эту методику особенно выгод-
ной для оценки патологии аорты у молодых пациентов.

n Следует проводить сравнение данных, получае-
мых при однотипных обследованиях, так как существу-

ет внутри- и межисследовательская вариабельность 
результатов измерения диаметра аорты. 

2.7.3. Молекулярно-генетические исследова-
ния

В реальной клинической практике молекулярно-
генетический скрининг еще до сих пор широко не ис-
пользуется. Точный генетический анализ имеет потен-
циал для утверждения новых тактик ведения пациентов 
на основании стратификации пациентов с АРГА по ге-
нетической этиологии, усовершенствования и коррек-
тировки фенотипического описания.

Возможна оптимизация сроков превентивной хи-
рургической коррекции аорты – выделение групп па-
циентов с риском заболевания и/или прогноза ранне-
го рассечения аорты при диаметрах АГА<5,0 см.

1. Последовательное тестирование. При подо-
зрении нсАРГА целесообразно тестирование ACTA2. 
Секвенирование остальных наиболее вероятных 6 ге-
нов, причастных к нсАРГА (TGFBR1, TGFBR2, MYH11, 
FBN1, MYLK и SMAD3), рассматривают в отсутствие 
мутаций в ACTA2 и/или в случае наличия синдромаль-
ных клинических особенностей пациента (табл. 11).

Таблица 11
Гены и локусы, связанные с семейными (несиндромными)  

расслоениями и аневризмами грудной аорты, методы их идентификации

Обозначе-
ние гена

Доля нсАРГА, отнесенная  
к мутациям в данном гене Метод исследования Обнаруженные мутации

TGFBR1 ~ 1–2 % Анализ последовательности/ 
секвенирование *
или 
Анализ делеций/дупликаций § 

Вариантные  
последовательности †

Частичные/полногеномные  
делеции/дупликации

TGFBR2 ~ 4 %
MYH11 ~ 1–2 %
ACTA2 10–14 (15) %
FBN1 Неизвестно
MYLK ~ 1 % Анализ последовательности/ 

секвенирование *
Вариантные  
последовательности †

SMAD3 ~ 2 % Анализ последовательности/ 
секвенирование *

Вариантные  
последовательности †

Примечание: нсАРГА – несиндромные расслоения и аневризмы грудной аорты; * – определение нуклеотидной и амино-
кислотной последовательности в нуклеиновых кислотах/белках; § – тестирование, идентифицирующее делеции/дупликации, 
которые трудно обнаружить по анализу последовательности геномной ДНК; могут быть использованы различные методы, 
включая количественную/долговременную ПЦР, метод MLPA (Multiplex Ligation‑dependent Probe Amplification) и пр.; † – мута-
ции, к примеру, обнаруженные сиквенс-анализом, могут включать небольшие внутригенные делеции/инсерции (вставки) и 
миссенс-, нонсенс- и сайт-сплайсинг мутации; экзонные или полногенные делеции/дупликации обычно не обнаруживаются.

При сАРГА для пациентов, отвечающих пересмо-
тренным Гентским критериям, может рассматриваться 
целевой анализ FBN1 до тестирования аорто-панели.

2. Одномоментное исследование. Использова-
ние альтернативных мультигенных панелей включает 
секвенирование одновременно нескольких генов, в 
том числе отвечающих за развитие синдромных АРГА. 
Предлагаются согласно частоте и вероятности выяв-
ления мутаций в целевых генах [112]: 

TAA (Thoracic Aortic Aneurysms) Panel 1: •FBN1, 
TGFBR1, TGFBR2, •ACTA2, •COL3A1, •TGF2, •TGF3, 
•SMAD3, •MYH11, •PRKG1.

TAA (Thoracic Aortic Aneurysms) Panel 2: • MYLK, 
• NOTCH1, • FBLN4, • SLC2A10, • FBN2, • ELN, • FLNA, 
• ADAMTS10.

При нсАРГА следует учитывать, что в семьях с уста-
новленным АД-типом наследования пациенты могут 
не иметь полных синдромальных клинических призна-
ков. 

При нсАРГА полная пенетрантность (частота про-
явления гена в признаках) продемонстрирована толь-
ко при мутациях в AAT1-локусе. В семьях с мутациями 
AAT2-локуса чаще, в первую очередь у женщин, отме-
тается низкая пенетрантность. 

В целом уменьшение пенетрантности также отме-
чается в семьях с мутациями в ACTA2, MYH11, TGFBR1, 
TGFBR2, MYLK и SMAD3.

При спорадических нсАРГА использование генети-
ческого тестирования/панели может быть рассмотре-
но, если заболевание связано с высоким сердечно-со-
судистым риском.

Генетическое тестирование должно проводиться в 
сертифицированных диагностических лабораториях, 
имеющих опыт в интерпретации генетических АГА-
связанных мутаций.

КЛЮЧЕВЫЕ ПОЛОЖЕНИЯ
n Тест-панель рекомендуется пациентам с АГА и с 

положительным семейным анамнезом АРГА с целью 
подтверждения диагноза наследственной формы АРГА.

n При подозрении на наличие сАРГА и нсАРГА с 
клинической точки зрения может рассматриваться це-
левой анализ FBN1 и ACTA2 соответственно.

2.7.4. Основные диагностические критерии на-
следственных АРГА

Основные диагностические критерии семей-
ных АРГА:

1.1  – прогрессирующее расширение восходящей 
части грудной аорты с вовлечением синусов Валь-
сальвы, либо только восходящей аорты, либо обеих;

1.2  – предилатация проксимального отдела корня 
или восходящей части аорты основана на измерении 
размеров синусов Вальсальвы и восходящей аорты 
с использованием таких методов визуализации, как 
2D-TTЭхоКГ, КТ, МРТ или ангиография в сравнении с 
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соответствующими возрасту номограммами, индекси-
рованными по площади поверхности тела (ППТ) [105];

2 – исключение синдромов Марфана, Луиса – Дит-
ца, Элерса – Данло сосудистого типа и других синдро-
мальных причин АРГА;

3 – положительный семейный анамнез АРГА.
Основные диагностические критерии син-

дромных АРГА соответствуют критериям нсАРГА, за 
исключением п. 2, и подтверждаются, напротив, син-
дромальной этиологией АРГА.

Множественные клинические и визуализирующие 
исследования подтверждают более обширное во-
влечение артериальной сосудистой сети, чем просто 
грудного отдела аорты. 

Основные сердечно-сосу-
дистые проявления нсАРГА:

1. Дилатация восходящей 
грудной аорты на уровне сину-
сов Вальсальвы, или восходя-
щей аорты, или обеих. 

2. Диссекция с вовлечением 
восходящей (Стэнфордский тип 
А) или, реже, нисходящей (Стэн-
фордский тип B) грудной аорты. 

Аневризмы с вовлечени-
ем только нисходящей груд-
ной аорты могут наблюдаться 
крайне редко. Указанные со-
судистые проявления могут 
быть единственной находкой 
плановых обследований [24].

2.8. Дифференциальная 
диагностика

Дифференциальная диа-
гностика складывается из ди-
агностического обследования 
конкретного пациента, прежде 
всего на основе детальной 
клинической оценки пробан-
да и членов семьи. В первую 
очередь дифференцировать 
приходится синдромные и се-
мейные формы АРГА, которые 
наблюдаются при генетиче-
ски-связанных (аллельных) заболеваниях (рис. 11).

Диагностический минимум, требуемый для клини-
ческого обследования с целью проведения диффе-
ренциальной диагностики: 

1. Лицевые дисморфии: гипертелоризм, высокое 
небо, раздвоенный язычок мягкого неба.

2. Скелетные проявления: долихостеномелия, 
врожденная деформация грудной клетки, арахнодак-
тилия, плоскостопие, косолапость.

3. Эхокардиография: пролапс митрального клапа-
на, двустворчатый аортальный клапан, открытый арте-
риальный проток.

4. Исследование органа зрения: смещение (вывих) 
хрусталика от центра зрачка, флоккулы радужки.

5. Рентгеновские, КТ-/МРТ-исследования: остео- 
артрит, артериальная извилистость, артериальные 
аневризмы.

В ряде случаев для подтверждения конкретного 
диагноза необходимо дополнительное молекулярно-
генетическое исследование.

2.8.1. Краткая клиническая и этиопатогенетиче-
ская характеристика основных наследственных за-
болеваний, протекающих с формированием АРГА

Актуальный перечень наследственных аортопатий 
АРГА с их «кандидат»-генами и краткими отличительными 
клиническими особенностями представлен в таблице 12.
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Синдром Марфана:               FBN1 
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TGFβ-зависимые васкулопатии: 
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                               (SMAD3), TGFβ2 
Синдром артериальной  
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Синдром атрофии (вялой)  
кожи:                                      FBLN4 
 

Несиндромная 
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Рис. 11. Дифференциальная диагностика и тактика ведения наследственных  
(синдромных и несиндромных (семейных)) аневризм и расслоений аорты

Таблица 12
Основные формы наследственных АРГА с соответствующими им генами  

и клиническими проявлениями

Заболевания Ген Наиболее значимые  
сердечно-сосудистые проявления Дополнительные клинические проявления

Синдромные АРГА
Синдром  
Марфана FBN1

Аневризма корня аорты, расслоение 
аорты, ПМК, расширение легочного 
ствола, дисфункция левого желудочка

Смещение и подвывих хрусталика (60 %), ске-
летные особенности (арахнодактилия, ДКГ, 
сколиоз, плоскостопие, долихоцефалия, доли-
хостеномелия)

Синдром 
Элерса –  
Данло, IV  
(сосудистый) 
тип

COL3A1

Разрыв и расслоение артерий без 
предварительного расширения/анев-
ризмы, тяжелая клапанная недоста-
точность

Тонкость кожи, дистрофические рубцы, лице-
вые дисморфии (лицо Мадонны, тонкие губы, 
глубоко посаженные глаза)

Врожденная 
контрактурная 
арахнодакти-
лия

FBN2
Расширение аорты отмечается редко, 
прогрессирование дилатации аорты 
оспаривается

Марфаноподобная внешность с классической 
долихостеномелией и арахнодактилией. Кон-
трактуры крупных суставов, камптодактилия, 
косолапость
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Заболевания Ген Наиболее значимые  
сердечно-сосудистые проявления Дополнительные клинические проявления

Синдромные TGFβ-зависимые васкулопатии
Синдром  
Луиса – Дитца TGFBR1,

TGFBR2

Аневризма корня аорты, расслоение 
аорты, аневризмы и диссекции арте-
рий, артериальная извитость, ПМК, 
врожденные пороки сердца

Раздвоение язычка/расщелина твердого неба, 
гипертелоризм, ДГК, сколиоз, косолапость, 
контрактуры

Аневризма-
остеоартрит 
синдром
(синдром  
Луиса – Дитца 
с остеоартри-
том, тип 3)

SMAD3

Аневризма корня аорты (90 %), рас-
слоение аорты, аневризмы и диссек-
ции артерий, множественная артери-
альная извитость, ПМК, врожденные 
пороки сердца

Артроз, ранний остеоартрит и рассекающий 
остеохондрит, мягкая кожа, плоскостопие, ско-
лиоз, рецидивирующие грыжи, мягкий профиль 
черепно-лицевых аномалий (гипертелоризм, 
широкий/раздвоенный язычок мягкого неба)

TGFβ2-
васкуло-
патия

TGFBR1,
TGFBR2
TGFB2,
TGFB3.

Аневризма корня аорты, расслоение 
аорты, аневризмы и диссекции арте-
рий, артериальная извитость, ПМК, 
врожденные пороки сердца

Гипертелоризм, аномалии грудной клетки, 
косолапость, мягкая полупрозрачная кожа

Синдром  
артериальной 
извилистости SLC2A10

Артериальная извитость, артериаль-
ные стенозы (легочной артерии)  
и аневризмы

Гиперрастяжимость кожи, гипермобильность 
суставов, костные признаки (редко) включа-
ют высокое небо, микрогнатия, удлиненное 
лицо) телеангиоэктазии, диафрагмальные 
аномалии

Синдром  
атрофии 
(вялой) кожи/
Cutis laxa

FBLN4
Аневризма корня аорты, артериаль-
ная извитость

Гиперрастяжимость кожи, гипермобильность 
суставов, эмфизема

Семейные (несиндромные) АРГА
Семейные 
аневризмы  
и расслоения 
аорты
(fTAAD)

TGFBR 1,
TGFBR 2

АРГА. Риск аневризм и расслоений 
других сосудов, в том числе головно-
го мозга

Отсутствие синдромальных признаков

ACTA2
Аневризма/ рассечение грудной  
аорты.
Ранние заболевания коронарных 
и цереброваскулярных артерий

Отсутствие марфаноподобных скелетных осо-
бенностей.
Сетчатое ливедо, флоккулы радужки

MYLK
Рассечение грудной аорты, часто  
без предшествующего формирования 
аневризмы

Желудочно-кишечные аномалии

SMAD3
Аневризмы внутричерепных и других 
артерий

Отсутствие четких синдромальных признаков. 
Могут «перекрываться» с признаками СМ для 
костных и кожных проявлений

TGFB2
Пролапс митрального клапана Специфического фенотипа не описано. Может 

«перекрываться» с некоторыми кожными про-
явлениями СМ

fTAAD с ДАК
ACTA2

Ускоренная кальцификация клапана Отсутствие марфаноподобных скелетных 
особенностей, сетчатое ливедо, флоккулы 
радужки

NOTCH1 Без кальцификации Отсутствие синдромальных признаков
fTAAD с ОАП

MYH11

ОАП. Редко: аневризма и рассечение 
нисходящей аорты, интракраниаль-
ные аневризмы сонных артерий, ран-
нее начало ИБС, облитерирующего 
эндартериита периферических со-
судов, инсультов. Отмечается ранний 
семейный анамнез ВСС

Специфического фенотипа не описано

Примечание. Названия целевых генов представлены по тексту. 
Сокращения: АРГА – аневризма и расслоение грудной аорты; ВСС – внезапная сердечная смерть; ДАК – двустворча-

тый клапан аорты; ДГК – деформация грудной клетки; ОАП – открытый артериальный проток; ПМК – пролапс митрального 
клапана; fTAAD – семейная аневризма/диссекция грудного отдела аорты; TGFβ – трансформирующий ростовой фактор-β; 
SMADs  – внутриклеточные белки  – трансдукторы внеклеточных сигналов от лигандов (TGFβ) в ядро, где они активируют 
транскрипцию гена; FBN1 – фибриллин-1; NOTCH1 – трансмембранный рецепторный белок типа 1.

Продолжение 

2.8.1.1. Синдромные формы АРГА 
Ниже приводится краткая клиническая, этиопато-

генетическая характеристика основных молекулярно-
генетических синдромов, характеризующихся форми-
рованием сАРГА.

Синдром Марфана (СМ) имеет АД-тип наследо-
вания с ожидаемой частотой 3–5/10 000 и долей нео- 
мутаций 20–25  % от всех зарегистрированных слу-
чаев (т. е. в 20–25  % случаев у родителей пациентов 
заболевания не отмечается). В равной степени это 
распространяется как на мужчин, так и на женщин. 
Установлена четкая причинно-следственная связь с 

мутациями в гене FBN1. Синдром Марфана – класси-
ческая модель моногенного ННСТ с вовлечением зри-
тельной, скелетной и сердечно-сосудистой систем. 
Клинически, помимо характерных изменений со сто-
роны опорно-двигательного аппарата и недоразвития 
жировой клетчатки, наблюдается патология органа 
зрения и сердечно-сосудистой системы, что в клас-
сических вариантах составляет триаду СМ. Сердечно-
сосудистые проявления включают дилатацию и пред-
расположенность аорты к разрыву на уровне синусов 
Вальсальвы, пролапс митрального, трикуспидального 
клапанов, расширение проксимальной легочной ар-
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терии. Близорукость является наиболее распростра-
ненной особенностью рефракции (смещение хруста-
лика от центра зрачка наблюдается в 60  % случаев). 
Скелетные проявления включают аномалии скелета: 
гипермобильность и нестабильность суставов, непро-
порционально длинные конечности для размера тела 
(удлиненные трубчатые кости), воронкообразную или 
килевидную деформацию грудной клетки, сколиоз, 
арахнодактилию, гипоплазию скуловых дуг и пр. 

Признано, что молекулярные нарушения и фенотип 
недостаточны для точной стратификации «аорталь-
ного риска». Убедительным доказательством служит 
схожесть клинических проявлений СМ с другими мо-
лекулярными синдромами в 10 % случаев при полно-
стью выполненных международных критериях СМ, к 
примеру, при установленных мутациях в различных ге-
нах, кодирующих FBN1 и TGF-βR2 при СМ и ЛДС соот-
ветственно [113]. Внутрисемейная изменчивость ил-
люстрирует тот факт, что те же молекулярные дефекты 
могут иметь различные последствия у разных инди-
видуумов. При крайне выраженном фенотипическом 
полиморфизме наличие мутаций в «неонатальных» эк-
зонах 24–32-го региона гена FBN1 предполагает раз-
витие более тяжелого фенотипа. Ранее рассматрива-
лась причастность мутаций в гене FBN1, приводящих 
к развитию нсАРГА без классических признаков СМ 
[114]. В целом СМ заключает в себе повышенный риск 
дилатации и РА, которые являются основной причиной 
повышенной смертности данной категории пациентов. 

Важно СМ дифференцировать с врожденной кон-
трактурной арахнодактилией (следствие мутации в 
гене FBN2), при которой расширение аорты отмечает-
ся редко и прогрессирование дилатации оспаривается 
[115]. Характеризуется марфаноподобной внешностью 
с высоким, худым габитусом с классической долихосте-
номелией и арахнодактилией. При рождении в наибо-
лее тяжелых случаях отмечаются контрактуры крупных 
суставов (колени и лодыжки) и проксимальных меж-
фаланговых суставов пальцев рук и ног (камптодакти-
лия). Могут наблюдаться контрактуры тазобедренных 
суставов, приведение большого пальца и косолапость. 
Контрактуры с течением времени обычно улучшаются. 
Наибольшая значимость принадлежит кифозу/сколио-
зу, начинающимся уже в младенческом возрасте, име-
ющим социальное значение ввиду прогредиентного 
течения и наблюдаемым более чем в половине случаев. 

Синдром Луиса – Дитца (ЛДС, тип 1; ЛДС, тип 2) – 
результат мутаций в рецепторах TGFBR1 или TGFBR2. 
Характеризуется более агрессивным течением, нежели 
СМ [113]. Проявляется триадой аномалий: костными 
(арахнодактилия, долихостеномелия, камптодактилия, 
сколиоз, гипермобильность суставов, килевидная ДГК), 
черепно-лицевыми (расщелина твёрдого нёба, глазной 
гипертелоризм и краниосиностозы) и сосудистыми (из-
вилистость артерий, восходящая аневризма или рас-
слоение аорты). Большинство пациентов с аневризма-
ми первоначально имеют ограниченные проявления в 
аорте. Однако существует повышенный риск аневризм 
и расслоений других сосудов, в том числе аневризм со-
судов головного мозга, особенно в случае мутаций в 
рецепторах TGFBR2 типа (ЛДС 2-го типа). 

Синдром Луиса – Дитца (ЛДС, тип 3) обусловлен 
мутациями в гене SMAD3, кодирующем внутриклеточ-
ный эффектор TGF-β-сигналинга Decapentaplegic 3 
(mothers against decapentaplegic homolog 3,  MADH3) 
[116]. Фенотип SMAD3-ассоциированного аневризма-
остеоартрит синдрома (а  SMAD3-related aneurysms-
osteoarthritis syndrome) напоминает ЛДС, однако му-
тации в FBN1, TGFΒR1 и TGFΒR2 отсутствуют [117]. 
У части пациентов отмечается марфаноподобный 

габитус, у других  – черепно-лицевые аномалии (дис-
морфии) с такими особенностями внешности, как ги-
пертелоризм и аномалии увули в виде широкого и раз-
двоенного язычка (напоминающего таковой при ЛДС). 
Дебют заболевания характеризуется ранним началом 
остеоартрита и рассекающего остеохондрита (в лите-
ратуре обозначается как ЛДС с остеоартритом). Часто 
проявляются кардиоваскулярные нарушения, включа-
ющие диссекцию и развитие АГА. Аневризмы ранее 
классифицировали как несиндромные. 

В настоящее время ЛДС тип 3 чаще встречается в 
структуре сАРГА (перекрывается с сАРГА при СМ или ЛДС 
типа 1 и 2). В 2  % случаев SMAD3-мутации ответствен-
ны за несиндромные семейные расслоения АГА [116].

Синдром Луиса – Дитца (ЛДС, тип 4) обусловлен 
мутацией в гене TGFB2 (190220), кодирующем TGF-β2. 
Проявляется формированием АРГА. Клинически кож-
ные и скелетные проявления могут перекрываться 
с СМ. Отличительная особенность  – формирование 
миксоматозной болезни митрального клапана [118]. 

Синдром Луиса – Дитца (ЛДС, тип 5) обусловлен 
мутацией в гене TGFB3 (190230), кодирующем TGF-β3. 
Проявляется АРГА со схожими кожными и скелетными 
проявлениями, характерными для СМ (эл. ресурс OMIM).

Синдром Луиса – Дитца с болезнью митрально-
го клапана. Клинический вариант течения ювениль-
ного полипоза (синдрома наследственной геморраги-
ческой телеангиэктазии). Обусловлен гетерозиготной 
мутацией в экзоне 10-го  гена SMAD4 на хромосоме 
18q21.2 (OMIM #  175050) [119]. Необычность клини-
ческого течения ювенильного полипоза заключается 
в сопутствующем ПМК с митральной регургитацией 
и дилатацией аорты в дополнение к желудочно-ки-
шечным гамартоматозным полипам. Телеангиэктазии 
не выявляются. Показано, что гаплонедостаточность 
гена SMAD4, играющая определенную роль в TGF-β1-
сигналинге, является вероятной причиной аортопатии 
и дисфункции митрального клапана [120], что делает 
это заболевание схожим с проявлениями СМ (154700) 
и ЛДС (609192).

Синдром артериальной извилистости (arterial 
tortuosity syndrome)  – редкое АР-заболевание соеди-
нительной ткани, характеризующееся распространен-
ной и выраженной извилистостью, удлинением, часты-
ми стенозами, сегментарной сосудистой гипоплазией, 
аневризмами аорты и артерий среднего размера [121]. 
Зачастую вовлекаются костная система и кожа. В ос-
нове генетического дефекта лежит гомозиготное или 
сочетанное гетерозиготное носительство мутаций в 
гене SLC2A10, который кодирует трансмембранный 
белок 10-го типа (GLUT10), что приводит к недостатку 
переносчика глюкозы [122, 123], и также рассматри-
вается в контексте развития инсулинорезистентности 
[124, 125]. Характеризуется нарушением морфогенеза 
артерий вследствие нарушения упругих эластических 
волокон [123]. Большинство пациентов умирает в мла-
денчестве, однако те, которые доживают до взрослого 
возраста, чувствуют себя хорошо [126].

Элерса – Данло синдром, сосудистый тип (vEDS 
IV типа) обусловлен мутациями в гене COL3A1, коди-
рующем коллаген типа III [39]. Диагноз устанавливает-
ся на основании клинических признаков, неинвазивной 
визуализации и идентификации мутации в гене. Харак-
теризуется слабостью сосудов и тканей. Характерны-
ми внешними признаками, отличающими vEDS от СМ, 
являются просвечивающаяся кожа, легкое появление 
синяков, дистрофическое рубцевание и предраспо-
ложенность к разрывам кишечника и матки (во время 
беременности). Как правило, расслоение или разрыв 
возникают в артериях среднего размера, хотя иногда в 
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этот процесс вовлекается также аорта. Предрасполо-
женности к поражению корня аорты не наблюдается. 
Примерно половина аневризм и расслоений возникает 
в артериях грудного или брюшного отдела; артерии го-
ловы, шеи и конечностей вовлекаются реже [127]. Со-
общается о формировании мешотчатых аневризм. Три 
других редких типа EDS связаны с сосудистыми про-
блемами. Кифосколиотический тип (ранее  – EDS тип 
VI) характеризуется кифосколиозом, ГМС и мышечной 
гипотонией. Данное АР-заболевание обусловлено на-
рушениями ферментативной активности лизилгидрок-
силазы, кодируемой геном PLOD1 [128]. Наблюдают-
ся дилатация или расслоение аорты, разрыв артерий 
среднего размера. Продолжительность жизни значи-
тельно сокращена (50  %-ная смертность по достиже-
нии возраста 48 лет) из-за спонтанных разрывов вну-
тренних органов и кровеносных сосудов.

Синдром мультисистемной дисфункции гладкой 
мускулатуры. У пациентов в возрасте 11–24 лет опи-
саны de novo гетерозиготные  миссенс-мутации в гене 
ACTA2, которые могут вызывать дисфункцию клеток 
гладкой мускулатуры во всем теле. Это приводит к более 
тяжёлым по течению сосудистым заболеваниям с высо-
кой пенетрантностью, которые включают АРГА, открытый 
аортальный проток, стеноз и расширение сосудов голов-
ного мозга, гиперэхогенность перивентрикулярного бе-
лого вещества головного мозга на МРТ, легочную гипер-
тензию, а также фиксированные расширенные зрачки, 
гипотонию мочевого пузыря, незавершенный поворот 
(мальротация) и гипоперистальтику кишечника [40]. 

Наследственная геморрагическая телеанги-
эктазия, тип 1 (болезнь Рандю́ – О ́слера – Ве́бера, 
геморрагический ангиоматоз)  – наследственное за-
болевание (1:5000), в основе которого лежит неполно-
ценность сосудистого эндотелия. I тип генетической 
болезни ассоциируется с мутацией в гене ENG, рас-
положенном в локусе 9q 33-11, кодирующем транс-
мембранный гликопротеин, тип I (CD105). Характерна 
классическая триада признаков: 1 – сосудистые рас-
ширения в виде телеангиэктазии кожных покровов и 
висцеральные сосудистые аномалии (ангиомы, ар-
терио-венозные аневризмы, шунты в легких, печени, 
головном мозге и т. д.); 2  – геморрагический диатез 
(прежде всего повторные носовые кровотечения); 3 – 
АД-тип наследования. На разных участках кожи и сли-
зистых оболочках губ, рта, во внутренних органах об-
разуются множественные ангиомы и телеангиэктазии 
(аномалии сосудов), которые могут сопровождаться 
жизнеугрожающими кровотечениями. Аномалии цере-
бральных сосудов обнаруживаются в 5–10 % случаев 
в виде ангиом, артериовенозных соустий, аневризм. 
Случаев острых РА не описано. Ошибки в диагностике 
этого заболевания могут достигать 50–75 % [129].

Аневризма брюшной аорты (АБА). Рассматри-
вается в данном разделе в связи с возможным метах-
ронным поражением – развитием аневризмы грудного 
отдела в 20  % случаев [130]. В типичных случаях во-
влекается брюшная аорта ниже отхождения почечных 
артерий. Ассоциируется с атеросклерозом, при кото-
ром, как правило, отсутствует медиальная дегенера-
ция, наблюдаемая при наследственных АРГА и СМ. 
Встречается в основном у пожилых мужчин. Семейная 
агрегация АБА хорошо известна у родственников пер-
вой степени – в двенадцать раз повышенный риск раз-
вития АБА [131]. Выявлены единичные нуклеотидные 
полиморфизмы на локусах, увеличивающие риск раз-
вития АБА, менделевские гены не установлены [132].

Двустворчатый (бикуспидальный) аорталь-
ный клапан без кальцификации (ДАК) в детском 
и юношеском возрасте, как правило, не проявляется 

клинически. Однако в динамике к третьей  – четвер-
той декадам жизни заканчивается формированием 
кальцифицирующего стеноза аорты. Риск расслоения 
аорты в 9 раз выше, чем у пациентов с трехстворчатым 
аортальным клапаном.

Расширение аорты при ДАК встречается в любом 
возрасте. Распространенность ДАК составляет 1–2 % 
в популяции [133, 134, 135], значительно увеличиваясь 
до 2–9 % при рассечении аорты типа А и 3 % – при РА 
типа В [136]. С учетом высокой распространенности 
ДАК (табл. 13) наблюдаемых случаев диссекции аорты 
значительно больше, чем при СМ [136].

Таблица 13
Сравнительная характеристика клинической  
манифестации поражений аорты у пациентов  

с синдромом Марфана и двустворчатым  
аортальным клапаном

Заболевание Распростра- 
ненность

Вероятность 
диссекции

Синдром Марфана 0,01 % (1:10 000) 40 %
Двустворчатый  
аортальный клапан

1–2 % 5 %

Подробное описание аортопатии, ассоциирован-
ной с ДАК, представлено в главе 3.

2.8.1.2. Несиндромные формы АРГА
Данный раздел представлен недавно открыты-

ми мутациями в генах, ответственных за компоненты 
сократительного аппарата гладкомышечных клеток 
(ГМК) аорты. 

Семейная АГА (AAT6). Гетерозиготные мутации 
в гене ACTA2, кодирующем α-актин ГМК аорты, раз-
витие АГА сочетается с открытым артериальным про-
током (ОАП), реже – с ДАК и дополнительно проявля-
ется такими симптомами, как сетчатое ливедо (livedo 
reticularis) и флоккулы радужки. Мутации ACTA2 явля-
ются самой частой причиной острой диссекции аор-
ты – 14 % всех случаев fTAAD [84]. Диссекция возмож-
на при диаметре корня аорты в 4,5 см. Течение менее 
агрессивное, чем при ЛДС (до 67 лет). Повышен риск 
других ранних кардио- и цереброваскулярных событий 
(ранние поражения коронарных артерий с развитием 
ИБС, ишемические инсульты и аневризмы сосудов го-
ловного мозга) [85]. Болезнь «моямоя» (# 614042) при 
ACTA2-мутациях предполагает редкий цереброваску-
лярный синдром, характеризующийся двусторонней 
прогрессирующей окклюзией или стенозом терми-
нальных ветвей внутренних сонных артерий, ведущей 
к формированию сети коллатеральных (дополнитель-
ных) сосудов на основании мозга (яркая отличитель-
ная черта заболевания) [10, 43, 84, 85]. Отмечается 
значительно повышенный риск расслоения АГА при 
минимальных изменениях аорты у беременных. 

Семейная АГА (AAT4) вызвана гетерозиготными 
мутациями в гене MYH11, кодирующем белок тяжелых 
цепей миозина  11 ГМК. Является главным сократи-
тельным белком, продуцируемым в ГМК. Аневризма 
корня аорты часто ассоциирована с ОАП; рассечение 
наблюдается нечасто [63, 67]. Редко, но могут отме-
чаться аневризма и рассечение нисходящей аорты, 
интракраниальные аневризмы сонных артерий, раннее 
начало ИБС, облитерирующего эндартериита перифе-
рических сосудов, инсультов. Отмечается семейный 
анамнез внезапной смерти уже на четвертом десяти-
летии жизни. Специфического фенотипа не описано.

Семейная АГА (AAT7). Мутации в гене, кодирую-
щем киназу, контролирующую контрактильную функ-
цию легких цепей миозина ГМК (myosin light chain 
kinase, MYLK) на хромосоме 3q21, могут вызывать дис-



237

МЕДИЦИНСКИЙ ВЕСТНИК СЕВЕРНОГО КАВКАЗА 
2018. Т. 13. № 1.2

Medical news of north caucasus
2018. Vоl. 13. Iss. 1.2

секцию аорты без формирования первичной аневриз-
мы [64].

TGF-β1-зависимые васкулопатии. Мутации в 
рецепторах TGFBR  1 (AAT5, ЛДС  1) и TGFBR  2 (AAT3, 
ЛДС  2) могут вызывать патологию, ограниченную про-
явлениями в аорте. Вместо развития классических 
синдромальных особенностей ЛДС может отмечаться 
мягкий профиль (фенотип) ЛДС [137]. Существует повы-
шенный риск аневризм и расслоений других сосудов, в 
том числе аневризм сосудов головного мозга, особенно 
в случае мутаций в рецепторах TGFBR 2-го типа (ЛДС 2). 

Семейная АГА (AAT8) ассоциируется с гетерозигот-
ными миссенс-мутациями в гене PRKG1, кодирующем 
цГМФ-зависимые регуляторные протеинкиназы типа I 
(PRKG/PRKG1B) [138]. Протеинкиназы играют важную 
роль в релаксации гладких мышц сосудов (уменьше-
нии контрактильных свойств сосудистых ГМК) и инги-
бировании агрегации тромбоцитов [139]. Клинически 
проявляются наследственными АРГА обоих типов – А и 
В с АД-типом наследования. Расслоение аорты может 
произойти во втором десятилетии жизни. Проявляется 
внезапной смертью в возрасте 17–18 лет (до 37–45 лет) 
одинаково как у женщин, так и мужчин. Со стороны сер-
дечно-сосудистой системы редко, но могут отмечать-
ся извитость грудной аорты, аневризмы коронарных 
артерий и их рассечение, аневризма межпредсердной 
перегородки. Возможны метахронные поражения/анев-
ризмы брюшной аорты. Нечасто, но отмечаются цере-
броваскулярные заболевания малых сосудов.

Семейная АГА (AAT9) обусловлена гетерозигот-
ными мутациями в гене MFAP5, кодирующем микро-
фибрил-ассоциированный гликопротеин 2 (microfib- 
ril-associated glycoprotein 2;  MAGP2). Является ком-
понентом эластин-ассоциированных (фибриллин-
содержащих) микрофибрил ВКМ [66]. Кодируемый 
белок способствует прикреплению клеток к микрофи-
брилам через альфа-V-бета-3-интегрин. Поражение 
аорты чаще ограничивается расширением или форми-
рованием аневризмы, диссекция развивается редко. 
У некоторых пациентов отмечается пролапс митраль-
ного клапана, развитие фибрилляции предсердий. 
Нечасто, но могут проявляться фенотипические при-
знаки костно-скелетных аномалий в виде врожден-
ной деформации грудной клетки (pectus excavatum/
carinatum), арахнодактилии, арковидного неба.

КЛЮЧЕВЫЕ ПОЛОЖЕНИЯ
n Дифференциальный диагноз основывается в 

первую очередь на исключении известных генетиче-
ских синдромов с последующим генетическим кон-
сультированием и обследованием родственников 
первой линии.

n Особое значение следует придавать специфиче-
ским клинико-фенотипическим проявлениям, предпо-
лагающим риск диссекции аорты без формирования 
первичной аневризмы, ранних цереброваскулярных 
заболеваний.

2.8.2. Дифференциальная диагностика остро-
го аортального синдрома

До 30 % пациентов с острым РА поступают с другим 
диагнозом. Увеличение шансов на своевременную 
диагностику всех ОАС предполагает принятие во вни-
мание сочетания дотестовых вероятностей (табл.  14, 
15), включающих клинические данные, лабораторные 
и визуализирующие исследования. 

При повышенном уровне D-димера подозрение на 
РА возрастает [88, 90]. Как правило, уровень D-димера 
сразу очень высокий по сравнению с другими забо-
леваниями, при которых уровень D-димера повыша-
ется постепенно. D-димер обладает самой высокой 
диагностической ценностью в течение первого часа 

[88, 90]. Если D-димер отрицательный, по-прежнему 
должна сохраняться повышенная настороженность в 
отношении наличия ИМГ и ПАЯ. 

Таблица 14
Клинические данные, полезные  

(использующиеся) для априорной оценки ОАС

Условия  
высокого риска

Характери-
стики боли 
высокого 

риска

Условия высокого 
риска при обследо-

вании

	Синдром Марфа-
на (или другие за-
болевания соеди-
нительной ткани)
	семейный анам-
нез заболеваний 
аорты
	ранее извест-
ный порок аор-
тального клапана
	ранее извест-
ная АГА
	предшествую-
щие воздействия 
на аорту (в том 
числе операции 
на сердце)

	Боль в гру-
ди, спине или 
боли в живо-
те, описывае-
мые одной из 
следующих 
характери -
стик:
—	резкое на-
чало,
—	б о л ь ш а я 
и н т е н с и в -
ность,
—	разрываю-
щий характер

	Признаки дефи-
цита перфузии
	дефицит пульса
	разница систоли-
ческого АД
	локальный невро-
логический дефи-
цит (в сочетании с 
болью)
	диастолический 
шум на аорте (впер-
вые появившийся и 
сочетающийся с бо-
левым синдромом)
	гипотония или 
шок

Для дифференциальной диагностики или выявле-
ния осложнений требуется проведение лабораторных 
исследований, перечисленных в таблице 15.

Таблица 15
Лабораторные исследования,  
необходимые при остром РА

Лабораторные 
тесты Выявление признаков

Количество 
эритроцитов

Потеря крови, кровотечение, 
анемия

Количество 
лейкоцитов

Инфекция, воспаление (ССВО)

С-реактивный 
белок

Воспалительный ответ

Прокальцито-
ниновый тест

Дифференциальная диагностика 
между ССВО и сепсисом

КФК Реперфузионное повреждение, 
рабдомиолиз

Тропонин 1 
или Т

Ишемия миокарда, инфаркт 
миокарда

D-димер РА, тромбоэмболия легочной 
артерии, тромбоз

Креатинин Почечная недостаточность 
(существующая или развивающаяся)

АСТ / АЛТ Ишемия печени, поражение печени
Лактат Ишемия кишечника, 

метаболические нарушения
Глюкоза Сахарный диабет
Газы крови Метаболические нарушения, 

насыщение кислородом
Примечание: ССВО – синдром системного воспалитель-

ного ответа; РА – расслоение аорты.

Так как РА поражает среднюю оболочку стенки аор-
ты, были предложены несколько биомаркеров, свя-
занных с травмой эндотелия сосудов или ГМК (миозин 
гладких мышц), сосудистого интерстиция (кальпонин, 
матриксные металлопротеиназы 8), эластический ла-
мин аорты (растворимые фрагменты эластина) и при-
знаки воспаления (тенасцин-С) или тромбоза, кото-
рые в настоящее время изучаются, но еще не вошли в 
реальную клиническую практику [88, 89].

Диагностическая визуализация при остром РА
КТ, МРТ и ЧПЭхоКГ одинаково надежны для под-

тверждения или исключения диагноза острого РА 
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[140]. Однако проведение КТ и МРТ должно обсуж-
даться прежде ЧПЭхоКГ для оценки распространения 
острого РА и вовлечения ветвей аорты, а также для 
диагностики ИМГ, ПАЯ и ТПА [141, 142]. В свою оче-
редь, ЧПЭхоКГ с использованием допплерографии 
обладает преимуществом при оценке кровотока че-
рез фенестрации и определении их расположения.  
ЧПЭхоКГ может представлять большой интерес у 
очень нестабильных пациентов и может быть исполь-
зована для контроля за изменениями как интраопера-
ционно, так и в послеоперационном периоде в отделе-
нии интенсивной терапии [143].

КЛЮЧЕВЫЕ ПОЛОЖЕНИЯ
n Основной целью визуализации при остром РА яв-

ляется комплексная оценка всей аорты, в том числе 
диаметров, формы аорты и распространения рассло-
ения, вовлечения в процесс расслоения корня аорты, 
отношения с прилежащими структурами и наличия вну-
тристеночного тромбоза [90, 144]. Дополнительно не-
обходимо выявить сопутствующие ИМГ, ПАЯ и вовле-
чение в аневризматическое поражение ветвей аорты.

2.9. Оценка риска и прогноз
2.9.1. Естественное течение 
Нормальные диаметры восходящего отдела аорты 

по результатам МСКТ и рентгенографии ОГК пред-
ставлены в таблице 16 [145].

Таблица 16
Размеры корня и восходящего  

отдела аорты в норме

Отдел  
аорты

Границы 
средних 

значений, 
см

Стандартное 
отклонение 
от среднего, 

см

Тип  
исследо- 

вания

Корень аорты 
(женщины) 3,50–3,72 0,38 КТ

Корень аорты 
(мужчины) 3,63–3,91 0,38 КТ

Восходящая 
аорта  
(мужчины, 
женщины)

2,86 – РОГК

Примечание: КТ  – компьютерная томография; РОГК  – 
рентгенография органов грудной клетки.

В течение жизни человека диаметр аорты посте-
пенно увеличивается со скоростью 0,12–0,29 мм в 
год [146]. Ожидаемое в норме расширение аорты со-
ставляет около 0,9 мм у мужчин и 0,7 мм у женщин на 
каждое десятилетие жизни [56]. Медленный, но про-
грессирующий процесс дилатации аорты считается 
следствием старения, связанным с более высоким 
коэффициентом соотношения коллагена к эластину, 
наряду с повышением жесткости сосудов, давления и 
пульса [53, 147]. Дополнительно существует зависи-
мость от пола (диаметр аорты > у мужчин), однако с 
возрастом различия нивелируются. 

При измерении других (брюшного) отделов аор-
ты различия, связанные с полом, нивелируются, если 
учитывается ППТ.

Лимитированные физические нагрузки имеют 
лишь ограниченное влияние на физиологическое ре-
моделирование (расширение) КА  – верхний предел 
(99-й процентиль) значений диаметра составляет 
40 мм у мужчин и 34 мм у женщин [148].

2.9.2. Скорость прогрессирования наслед-
ственных АГА

Семейные (несиндромные) АГА растут быстрее, 
чем дегенеративные формы  – со скоростью до 2,1  мм/
год (общие данные для аневризм восходящей и нисходя-
щей грудной аорты); темпы роста «спорадических» форм 
АГА могут составлять до 3 мм/год. При ДАК скорость рас-
ширения аорты составляет примерно 0,5 мм/год [149].

Темпы роста синдромных форм АГА различны: 
при СМ в среднем составляют 0,5–1 мм/год, при ЛДС 
могут составлять более чем 10 мм/год (смерть насту-
пает в среднем в 26 лет) [149, 150, 151, 152].

Темпы роста аневризм нисходящей аорты 
быстрее  – до 3 мм/год, чем восходящей  – 1 мм/год 
[153]. Средняя скорость роста аневризм дистальных 
отделов нисходящей аорты после хирургической кор-
рекции АоК и проксимальной аорты у пациентов с СМ 
составляет 0,58±0,5 мм/год. Диссекции, неотложные 
вмешательства и артериальная гипертензия при СМ 
ассоциируются с большим диаметром дистальных от-
делов аорты в отдаленные сроки и с более значитель-
ной скоростью расширения аорты в течение времени 
[154]. 

2.9.3. Риск расслоения аорты
Аневризма аорты обычно предшествует ее рас-

слоению. В большинстве случаев риск разрыва аор-
ты увеличивается при максимальных размерах аорты 
около 55 мм [10]. Однако, по данным IRAD, почти 60 % 
РА восходящей аорты происходит при ее диаметре 
<55 мм – общепринятого критерия расширения аор-
ты [15]. 

При дегенеративных формах АГА существует бы-
стрый рост риска РА или разрыва при диаметре аорты 
>60 мм для восходящего отдела и >70 мм для нисхо-
дящего отдела аорты [155]. Индивидуальный риск РА 
при меньшем диаметре аорты очень низок.

Риск РА наследственных АГА резко возрастает при 
диаметре уже <50 мм и при темпах роста аневризмы:

l 0,8 мм/год – при сАРГА (при СМ);
l 1 мм/год  – при нсАРГА (у лиц с мутацией в 

TGFBR2, MYH11, ACTA2) [63, 85, 156];
l 3,3 мм/год – при спорадической форме АРГА. 
Риск осложнений АГА условно можно классифи-

цировать на 3 категории по индексу размера аорты 
(ИРА), который вычисляется как соотношение диаме-
тра аорты к ППТ (табл. 17).

Таблица 17
Категории риска АРГА по индексу размера аорты

Категория 
риска

Ежегодная  
частота  

осложнений

Индекс  
размера аорты 

(ИРА)
Низкий 4 % <2,75 см/м2

Средний 8 % между 2,75 и 4,25 см/м2

Высокий 20 % >4,25 см/м2

Примечание. Верхний предел нормы ИРА в 2,1 см/м2 
установлен на уровне аортального синуса. 

Сокращение: ИРА – индекс размера аорты. 

2.9.4. Риск сопутствующих сердечно-сосуди-
стых заболеваний

При дегенеративных формах АГА существует повы-
шенный риск сердечно-сосудистых событий, в основ-
ном не связанных с аневризмой, но достоверно связан-
ных с общими факторами риска (курение, артериальная 
гипертензия и пр.) и патологическими состояниями (на-
пример, воспаление) [157]. У пациентов с АБА 10-лет-
ний риск смертности от любой сердечно-сосудистой 
причины (инфаркт миокарда, инсульт) может превы-
шать ассоциированную с аневризмой смерть более чем 
в 15 раз [158]. Даже после успешного хирургического 
лечения АГА и/или АБА пациенты остаются в группе по-
вышенного риска сердечно-сосудистых событий [157].

При наследственных формах АГА хорошо сплани-
рованных рандомизированных клинических испытаний 
(РКИ), направленных на изучение общего сердечно-
сосудистого прогноза, не проводилось. Требуется вы-
полнение общих правил и врачебных мероприятий по 
вторичной кардиоваскулярной профилактике АРГА (см. 
раздел 2.10), помимо специфической терапии АГА.
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2.9.4.1. Риск ассоциированного поражения ар-
териального дерева

Возможны тандемные поражения – аневризмы раз-
личных локализаций при уже имеющейся АГА: с увели-
чением риска наблюдаются АБА приблизительно в 12 %, 
головного мозга – в 9–14 % и периферических артерий 
(подвздошных или подколенных) – в 5 % случаев (дан-
ные приблизительны) [61]. Риск аневризм и расслоений 
других сосудов, включая мозговые артерии, увеличива-
ется при наличии TGFBR1/TGFBR2, SMAD3-мутаций. 

При имеющейся АБА (в большинстве случаев у жен-
щин и пожилых лиц) также отмечаются как синхронные, 
так и метахронные (возникающие через промежутки 
времени) АГА – в 20–27 % [130], периферические анев-
ризмы (бедренные или подколенные) – в 14 % случаев 
[159, 160]; ДАК и/или его недостаточность 3-й степе-
ни и больший размер восходящей аорты (8,0 % против 
2,6 % соответственно с и без наличия АБА) [161]. 

2.9.4.2. Риск наличия семейных аортопатий
При нсАРГА при составлении семейных родослов-

ных только в 19–21 % случаев у пробанда обнаружива-
ются родственники I линии/степени родства [42, 151]. 

При сАРГА семейная связь с поражением аорты у 
родственников первой линии встречается с частотой 
до 50 %.

2.9.4.3. Прогноз. Острое расслоение восходящей 
аорты сопровождается высокой летальностью – 40 % 

в начале заболевания. Смертность составляет 1–2 % 
в час от начала симптоматики; летальность в течение 
года – 90 %. Расслоение по типу А – экстренная хирур-
гическая патология. Консервативное лечение сопро-
вождается летальностью около 20 % в течение первых 
24 часов, 30 % – в течение 48 часов от начала прояв-
ления, 40 % – к 7-му дню и 50 % – к концу 1-го месяца. 

Даже с хирургическим лечением частота смертно-
сти достигает 10 % в течение 24 часов, 13 % – в тече-
ние 7 дней и около 20 % – в течение 30 дней.

Ожидаемая продолжительность жизни при свое- 
временной и правильной тактике лечения может при-
ближаться к среднепопуляционной. 

КЛЮЧЕВЫЕ ПОЛОЖЕНИЯ
n В настоящее время доступен небольшой объем 

данных о естественном течении новых молекулярных 
нарушений при нсАРГА.

n Прогрессирование заболевания и риск внезап-
ного разрыва стенки аорты при наследственных аор-
топатиях находится в зависимости от вида мутаций и 
гена, ассоциированного с аневризмой.

n Острое расслоение восходящей аорты сопрово-
ждается крайне высокой летальностью.

2.10. Профилактика и лечение
При выявлении АГА с целью оценки тяжести и про-

гноза заболевания рекомендуются общие и дополни-
тельные мероприятия/исследования (табл. 18).

Таблица 19
Рекомендации по генетическому тестированию  

при заболеваниях аорты [1]

Рекомендация Класс a Уровень b

При подозрении на синдромный характер поражения аорты (сАРГА) рекомендуется 
проводить скрининг родственников первой линии (родителей, братьев и сестер, детей)  
на предмет наличия АГА

I А

Рекомендуется обследование родственников первой линии (родители и сиблинги) пациента 
с АРГА для идентификации семейной формы, при которой риск передачи мутации/ 
заболевания в семье составляет 50 %

I C

После появления серьезного подозрения на наличие семейной формы АРГА рекомендуется 
направить пациента к генетику для обследования семьи и молекулярных исследований

I C

Изменчивость возраста появления симптоматики определяет проведение скрининга  
каждые 5 лет у «здоровых» родственников, входящих в группу риска, до установления  
или исключения диагноза на основании клинических или молекулярных исследований

I C

При семейных нсАРГА должен обсуждаться скрининг в отношении аневризм не только 
грудной аорты, но и всей артериальной системы (в том числе мозговых артерий)

IIa C

Примечание: a – класс рекомендации; b – уровень доказательности; нс/с АРГА – несиндромные/семейные аневризмы и 
расслоения грудной аорты.

Таблица 18
Общие мероприятия при выявлении АРГА [1]

рекомендации Класс a Уровень b

При выявлении аневризмы аорты любой локализации рекомендуется обследование/оценка 
всей аорты и аортального клапана в начале и в течение последующего периода наблюдения I C

Пациенты с аневризмой аорты имеют повышенный риск ССЗ: должны быть рассмотрены 
общие принципы профилактики ССЗ IIa C

Примечание: a – класс рекомендации; b – уровень доказательности.

При подозрении на наследственный характер АГА 
рекомендовано:

1. Выполнение 2D-ЭхоКГ с оценкой диаметра корня 
аорты (синусов Вальсальвы) и восходящей аорты, в срав-
нении с соответствующими возрасту номограммами, 
индексированными по площади поверхности тела (ППТ), 
оценка структуры АоК. При плохой визуализации аорты 
рассмотреть возможность выполнения КТ, МРТ [105].

2. Визуализация всей аорты и/или цереброваску-
лярных артерий при наличии семейного анамнеза со-
судистых заболеваний, в частности восходящей груд-
ной аорты (существует 10 %-ная вероятность скрытой 
интракраниальной аневризмы).

3. При предполагаемом наличии TGFBR2-, TGFBR1- 
или SMAD3-мутаций (в частности подозрении на на-

личие ЛДС или SMAD3-ассоциированного аневриз-
ма-остеоартрит синдрома) в обязательном порядке 
рекомендуются визуализация мозгового кровообра-
щения, нисходящей грудной и брюшной аорты, арте-
риальных ответвлений от аорты.

4. У лиц с наличием/предположением ACTA2-
мутаций, кроме визуализации аорты, рекомендуется 
выполнение КТ-ангиографии сердца и цереброваску-
лярных изображений с целью оценки сердечно-сосу-
дистых/цереброваскулярных заболеваний.

2.10.1. Медико-генетическое консультирова-
ние 

Существуют рекомендации по генетическому 
скринингу и тестированию при наследственных аор-
топатиях (табл. 19).
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Возможна пренатальная диагностика при беременно-
сти с повышенным риском АРГА, если существуют анам-
нестические данные об имеющейся патологии в семье.

Современные исследования молекулярных меха-
низмов развития СМ направлены не только на уточ-
нение объема оперативного вмешательства, но и на 
поиск новых фармакологических подходов для умень-
шения выраженности клинических симптомов.

2.10.2. Хирургические вмешательства (профи-
лактически ориентированные)

Профилактические мероприятия в виде хирургиче-
ского протезирования аорты, а в некоторых случаях и 
АоК (сочетание дилатации аорты с ДАК, его недоста-
точность и др.) приводят к хорошим клиническим ре-
зультатам при своевременном проведении оператив-
ного вмешательства.

На первое место выходит своевременность диа-
гностики данных жизнеугрожающих состояний, а так-
же точное формирование показаний для оперативного 
вмешательства, что зачастую является сложной зада-
чей из-за практически бессимптомного течения анев-
ризмы вплоть до диссекции или разрыва аорты.

Показания к операции основываются на размере 
диаметра аорты (А), скорости расширения аорты (Б) 
и статистических данных, основанных на результатах 
оперативных вмешательств, при взвешенном риске 
осложнений в ходе естественного течения болезни и 
плановых операций. 

2.10.2.1. Лечебная тактика в зависимости от 
размера АГА

Основные решения, касающиеся лечебной тактики 
относительно аневризм аорты, принимаются в зави-
симости от их размера.

В целом современные данные, основанные на 
оценке «риск  – польза», рекомендуют превентивную 
хирургическую коррекцию (экстирпацию) бессим-
птомной АГА с целью предотвращения ее разрыва и 
диссекции независимо от этиологии при максималь-
ном диаметре аорты для восходящей аорты ≥55 мм и 
нисходящей аорты – 65 мм [162].

При классических (негенетических) вариантах АГА 
может рассматриваться более низкий порог – <50 мм 

у пациентов с дополнительными факторами риска, та-
кими как: 

l семейный анамнез;
l артериальная гипертензия;
l коарктация аорты (КоА);
l увеличение диаметра аорты >3 мм/год;
l возраст;
l площадь поверхности тела;
l сопутствующие заболевания;
l тип операции.
Нижние пороговые значения диаметра аорты также 

могут рассматриваться у пациентов с низким риском, 
если возможным является выполнение клапаносохра-
няющей операции в высококвалифицированном цен-
тре [163]. 

Для пациентов, имеющих показания к операции 
на АоК, нижние пороговые значения могут быть ис-
пользованы при сопутствующем протезировании аор-
тального клапана (>45 мм) в зависимости от возраста, 
ППТ, этиологии поражения клапана и интраопераци-
онной формы и размера восходящей аорты. Показа-
ния к операции при поражении АоК рассматриваются 
в соответствующих рекомендациях (ESC/EACTS, 2012) 
[164]. 

Выбор между полным протезированием восходя-
щей аорты, в том числе протезированием корня аорты 
с реимплантацией коронарных артерий, и частичным 
протезированием аорты выше СТГ зависит от диаме-
тра аорты на разных уровнях, в частности на уровне 
синусов Вальсальвы. 

В случаях полного протезирования выбор между 
клапаносохраняющим вмешательством и импланта-
цией композитного протеза с протезом клапана за-
висит от анализа функции аортального клапана и ана-
томии, размера и распространения АГА, ожидаемой 
продолжительности жизни, желаемого статуса анти-
коагуляции и опыта хирургической бригады.

При генетических АРГА имеются отличные от клас-
сических представлений показания для профилакти-
ческого хирургического восстановления аорты (пре-
дотвращения последующего расслоения или разрыва) 
(табл. 20) [19, 29].

Таблица 20
Рекомендации по хирургическим вмешательствам  

при наследственно обусловленных аневризмах восходящей аорты (на основании диаметра)

Генетические  
синдромы/доказанные 

мутации
Диаметр  
аорты Класс a Уро- 

вень b Комментарий

Синдром Марфана

≥50 мм
(макси-
мальный 
диаметр)

I C

– для восходящей аорты (60 мм – для нисходящей аорты) [165]
Основные доказательства являются противоречивыми, однако рабочая 
группа не рекомендует другой порог [113, 137]
– при принятии решения следует учитывать форму различных отделов 
аорты

45 мм
(нижний 
порог)

IIa C
– может рассматриваться при дополнительных факторах риска, в том 
числе семейном анамнезе диссекции, при тяжелой недостаточности  
аортального/митрального клапана, при планировании беременности

Марфаноподобные сос- 
тояния (фенотипы) ≥50 мм – пациентов без выполненных полных критериев СМ следует рассматри-

вать как пациентов с СМ [1]

ЛДС  
с подтвержденными 
TGFBR1/TGFBR2  
мутациями

42 мм IIa C
– показаны более ранние вмешательства 
– внутренний диаметр восходящей аорты по данным  
ЧПЭхоКГ

44–46 мм 
и > IIa C – внешний диаметр см по данным КТ или МРТ [19] 

ЭДС Неизвест-
но

– подвергаются высокому риску осложнений со стороны аорты;  
в настоящее время нет доступных данных для установления  
определенного порогового значения диаметра аорты для вмешательства

нсАРГА с подтвержден-
ными мутациями  
в MYH11/ACTA2

45–50 мм
– диаметр восходящей аорты 

нсАРГА 45–50 мм – если родственники имели расслоение аорты с документированным 
минимальным расширением диаметра аорты

Синдром Тернера 27,5 мм/м2 – должно проводиться индексирование диаметра аорты к площади  
поверхности тела [166]

Аневризма аорты с ДАК ≥55 мм I* – приводит к более низкому риску осложнений, чем при СМ [167]
Примечание: a – класс рекомендации; b – уровень доказательности; * – см. таблица 23.
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Симптоматические аневризмы необходимо под-
вергать резекции независимо от размера. 

2.10.2.2. Лечебная тактика в зависимости от 
скорости расширения аорты

Скорость расширения аорты, при которой долж-
на быть рассмотрена операция, является предметом 
дискуссий. 

Основные принципы оценки темпов расширения 
аорты: 

1. Следует взвесить прогностическое значение в от-
ношении точности измерений и их воспроизводимости.

2. Необходимо опираться на исследования, выпол-
ненные с использованием соответствующих методов 
и техник измерений, принятых на том же уровне аорты. 
Это может быть проверено путем анализа снимков, а 
не только с учетом размеров, указанных в заключении.

3. Когда темпы прогрессирования оказывают вли-
яние на принятие решения о тактике ведения, они 
должны быть оценены с использованием альтернатив-
ных методов (например, ТТЭхоКГ, КТ или МРТ) и с со-
отнесением их показателей (т. е. соответствие должно 
быть проверено).

4. В случае пограничных размеров АГА во внимание 
должны быть приняты индивидуальный и семейный 
анамнез, возраст пациента и ожидаемый риск проце-
дуры (табл. 21). 

Таблица 21
Рекомендации по хирургическим вмешательствам 

при наследственно обусловленных  
аневризмах восходящей аорты  

(на основании темпов роста/расширения)

Генетические 
или молекуляр-
ные синдромы/

доказанные  
мутации

Темпы 
роста 
аорты
(мм/

год) *

Класс Уро-
вень Комментарий

Синдром  
Марфана

2–3 IIa C

Может рас-
сматриваться 
только как до-
полнительный 
фактор риска *

Для всех осталь- 
ных с нсАРГА  
регургитацией

>5 – –

* Должно быть соблюдено следующее условие: при по-
вторных исследованиях используются те же аппаратные ме-
тоды визуализации, на том же уровне аорты, с пошаговым 
сравнением и подтверждением другим методом [29].

2.10.3. Медикаментозное лечение
Для выработки стратегии лечения АРГА требуется 

скоординированный вклад мультидисциплинарной ко-
манды специалистов, знакомых с данной патологией, 
в том числе медицинского генетика, кардиолога и кар-
диохирурга (табл. 22).

Предполагается модификация сердечно-сосуди-
стых факторов риска, включая курение, гиперлипиде-
мию и пр.

Стандартная тактика лечения любых форм АГА 
предполагает агрессивный контроль артериального 
давления для уменьшения воздействия «гемодинами-
ческого стресса» на стенку аорты.

Пациентам с СМ рекомендуется регулярно при-
нимать β-адреноблокаторы (БАБ). Схожие рекомен-
дации применимы к пациентам с другими сАРГА [14]. 
Медикаментозная терапия должна рассматриваться и 
в детском возрасте при дилатации аорты.

Разрабатываются многообещающие терапевтиче-
ские подходы с применением антагонистов рецепто-
ров 1-го типа ангиотензина (AT1R) – лозартана в лече-
нии пациентов с СМ. По состоянию на 2015 г. имеется 

ряд доказательств (4 двойных слепых плацебо контро-
лируемых РКИ) как минимум сопоставимого эффекта 
лозартана с БАБ в предупреждении скорости расши-
рения корня аорты. 

Таблица 22
Терапевтическая тактика и стратегия ведения  

пациентов с наследственными АГА

Заболевание Лечение Наблюдение
Синдром  
Марфана

β-блокаторы 
(I, А)
Лозартан (IIb, А) 

– ЭхоКГ 1 раз в год 
при диаметре КА < 45 
(1 раз в 6 месяцев во 
всех других случаях)
– МРТ 1 раз в 5 лет при 
нормальном диаметре 
аорты выше синуса 
Вальсальвы (МРТ 1 раз 
в год во всех остальных 
случаях)

Синдром  
Элерса – Данло

Целипролол. 
Польза хирурги-
ческого лечения 
не доказана

Схема не разработана 
(расслоение/разрыв ча-
сто случаются при нор-
мальных диаметрах)

TGFβ-зависимые 
васкулопатии:
– синдром  
Луиса – Дитца
– аневризма-
остеоартрит
– TGFβ2

Исследования 
пока не прово-
дились – приме-
няется адаптиро-
ванное лечение, 
как при СМ

– TTЭхоКГ 1 раз  
в 6 месяцев
– КТ/МРТ «от головы до 
таза» 1–2 раза в год

нсАРГА Исследования 
пока не прово-
дились – приме-
няется адаптиро-
ванное лечение, 
как при СМ

– такое же, как и при 
СМ
– дополнительно тре-
буется прицельный по-
иск генетических фак-
торов риска (AСTA2-
мутаций и пр.)

нсАРГА
с ДАК

Применяется 
адаптированное 
лечение как  
при СМ

– TTЭхоКГ 1 раз в 6 ме-
сяцев (срок проведения 
исследования зависит 
от функционального 
состояния клапанного 
аппарата)

нсАРГА с ОАП 
протоком

Исследования 
пока не прово-
дились – приме-
няется адаптиро-
ванное лечение, 
как при СМ

– такое же, как и при 
СМ

Примечание: ДАК  – двустворчатый аортальный клапан; 
КА – корень аорты; КТ/МРТ – компьютерная/магнитно-резо-
нансная томография; СМ – синдром Марфана; нсАРГА – не-
синдромные (семейные) аневризмы грудной аорты; ОАП  – 
открытый аортальный проток; TTЭхоКГ – трансторакальная 
эхокардиография.

Прямое сравнение лозартана и атенолола в двух 
РКИ не продемонстрировало существенных разли-
чий в прогрессировании аневризмы корня и диаметра 
восходящей аорты при СМ в течение 3 лет наблюдений 
[168]. Дополнительное назначение лозартана к БАБ в 
исследовании COMPARE (COzaar in Marfan PAtients 
Reduces Aortic Enlargement) убедительно продемон-
стрировало пользу препарата, независимо от гемо-
динамического ответа [169, 170], тогда как в другом 
РКИ не оказало протективного ограничения дилатации 
аорты за 3-летний период наблюдений [171]. Проти-
воречие результатов объясняется сильной вариабель-
ностью ответа на лечение в зависимости от гаплоне-
достаточности гена FBN1 [172]. 

Убедительных данных в пользу назначения альтер-
нативных препаратов из группы блокаторов РААС, та-
ких как иАПФ (Эналаприл), не получено. 
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КЛЮЧЕВЫЕ ПОЛОЖЕНИЯ
n Медико-генетическое консультирование реко-

мендуется всем пациентам с АГА, когда болезнь не 
может быть объяснена только классическими факто-
рами риска.

n Критическим максимальным размером диаметра 
аорты, служащим показанием для хирургического лече-
ния независимо от этиологии, является диаметр ≥55 мм.

n При наследственных аортопатиях показания к 
профилактически ориентированным хирургическим 
вмешательствам основываются в основном на диаме-
тре аорты. Критический размер диаметра аорты, слу-
жащий показанием для хирургического лечения, отли-
чен при различных вариантах генетических мутаций. 

n Превентивная хирургическая коррекция АГА ос-
новывается на оценке «риск – польза» и соответствен-

но взвешенном риске осложнений в ходе естественно-
го течения болезни и плановых операций. 

n Подчеркивается важность комплексной оценки 
аорты и аортального клапана у пациентов с АГА как при 
первичном обследовании, так и во время наблюдения.

n Наряду с широким внедрением в терапевтиче-
скую тактику лечения АГА β-адреноблокаторов прак-
тический врач должен быть ориентирован на примене-
ние сартанов.

n Результаты ДНК-диагностики позволяют исполь-
зовать гено-специфические подходы таргетной тера-
пии (лозартан, доксициклин препятствуют накопле-
нию фосфорилированных SMAD в тканях).

n Помимо специфической терапии, требуется со-
блюдение общих правил и врачебных мероприятий 
вторичной кардиоваскулярной профилактики АРГА. 

3. Заболевания аорты, ассоциированные  
с двустворчатым аортальным клапаном

Пациенты с двухстворчатым аортальным клапаном 
(ДАК) часто имеют сопутствующую аортопатию, ассо-
циированную с дилатацией, коарктацией и/или диссек-
цией (рассечением, РА) аорты. Указанная сосудистая 
патология, ассоциированная с ДАК, рассматривается 
в рекомендациях по диагностике и лечению клапан-
ных пороков сердца (AHA/ACC, 2014 г.; ESC, 2012 г.) и 
аневризмы грудной аорты (ESC, 2014 г.) [1, 14, 26]. 

3.1. Эпидемиология и типы двустворчатого 
аортального клапана

ДАК является наиболее часто встречающимся 
врожденным пороком сердца с распространенностью 
1–2 % в популяции, чаще среди мужчин, чем женщин, 
в соотношении от 2:1 до 4:1 [134, 135, 173, 174, 175]. 

В >70  % случаев ДАК является результатом слия-
ния левой и правой коронарной створки (ЛКС, ПКС). 
Слияние ПКС с некоронарной створкой (НКС) встре-
чается в 10–20 %, а сращение ЛКС с НКС – в 5–10 % 
[176]. Истинные ДАК и клапаны с единой комиссурой 
встречаются очень редко. 

Схематичное изображение типов ДАК представле-
но на рисунке 12.

1	 2	 3

4	 5	 6

Рис. 12. Типы двустворчатого аортального клапана  
при ТТЭхоКГ. Вверху слева направо: тип 1 – полное сращение 

правой и левой коронарных створок (комиссуры на 10 и 
5 часов, асимметрия некоронарной створки – меньшая); 

тип 2 – полное сращение правой и некоронарной створок 
(комиссуры на 1 и 7 часов, асимметрия левой коронарной 
створки – большая); тип 3 – полное сращение левой и не-

коронарной створок (комиссуры на 2 и 8 часов или на 1  
и 7 часов, асимметрия правой коронарной створки –  

большая). Внизу слева направо: тип 4 – как тип 1, но с сим-
метричными створками; тип 5 – как тип 1, но без перемыч-
ки от сращения створок; тип 6 – как тип 1, но с неполным 

сращением створок. R – правая коронарная створка,  
L – левая коронарная створка, N – некоронарная створка

3.2. Расширение аорты при ДАК 
Расширение корня и восходящего отдела аорты 

у пациентов с ДАК, в том числе без гемодинамиче-
ских нарушений на клапане, встречается значительно 
чаще, по сравнению с лицами соответствующего воз-
раста и пола, имеющими трехстворчатый АоК [177]. 
Существуют указания на расовые различия в распро-
страненности расширения аорты при ДАК [178].

Риск развития АГА у пациентов с ДАК гораздо 
выше, чем в обычной популяции [179], но достоверные 
популяционные данные отсутствуют. АГА, ассоцииру-
емая с ДАК, определяется как расширение диаметра 
аорты >40 мм вне зависимости от площади поверх-
ности тела или >27,5  мм/м2 для людей малого роста 
[180, 181, 182]. 

Описаны три варианта расширения структур аорты 
при ДАК в соответствии с максимальным диаметром 
аорты на уровне синусов Вальсальвы, в надкоронарном 
отделе восходящей аорты и/или на уровне синотубу-
лярного соединения (цилиндрическая форма). Суще-
ствует взаимосвязь между морфологией восходящей 
аорты и характером сращения створок клапана [183]. 

Формы расширения аорты отличны при различных 
подвидах ДАК [184]. У пациентов с типом ДАК ЛКС-
ПКС чаще наблюдается расширение восходящей аор-
ты, нередко и корня [185] (рис. 13). При типе ПКС-НКС 
корень аорты поражается редко и наблюдется расши-
рение только восходящей аорты [179]. 

Рис. 13. Парастернальная позиция по длинной оси  
при ТТЭхоКГ: А) грушевидное расширение корня аорты;  

В) аневризма восходящей аорты  
выше синотубулярного соединения
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Среднегодовые изменения диаметра восходящей 
аорты у пациентов с ДАК могут варьировать от 0,2 до 
1,2 мм/год [148, 177, 186]. 

Средняя скорость расширения аневризм прок-
симального отдела восходящей аорты у пациентов 
с ДАК и аортальным стенозом больше, чем у боль-
ных с трехстворчатым АоК (1,9 Vs 1,3 мм/год соот-
ветственно) [187]. При нормально функционирую-
щем ДАК ежегодные темпы роста аорты составляют  
0,77 мм [188].

В отличие от СМ скорость расширения аорты при 
ДАК выше не на уровне синусов Вальсальвы, а в ту-
булярном отделе восходящей аорты [148]. В 50  % 
случав в течение 3-летнего наблюдения расширение 
аорты может не отмечаться [148], что подчеркивает 
неоднородность популяции пациентов с ДАК. Дуга 
аорты поражается редко [189]. Данных для количе-
ственной оценки мощности этих ассоциаций недо-
статочно. 

Среди взрослых с ДАК приблизительно в четверти 
случаев потребуется проведение сердечно-сосуди-
стой операции в течение ближайших 20 лет [190]. 

У пациентов с ДАК, которым не выполнялась кор-
рекция АГА во время протезирования АоК, 15-летний 
показатель отсутствия осложнений составил 86  % 
при исходном диаметре аорты <40 мм, 81  %  – при 
диаметре 40–44 мм, и лишь 43  %  – при диаметре 
45–49 мм [191]. Сообщается о низком риске небла-
гоприятных событий (3 %), ассоциированных с аор-
той после протезирования клапана при стенозе ДАК 
и сопутствующей легкой или умеренной дилатацией 
восходящей аорты (40–50 мм) в течение 15 лет на-
блюдения [192].

3.3. Расслоение аорты при ДАК
ДАК является фактором риска расслоения и разры-

ва аорты [193] (рис. 14).

Частота РА крайне вариабельна: от отсутствия 
[190] и 0,1  % [186] в крупных исследованиях до 4  % 

в объединенных более ранних исследованиях. Сооб-
щается о 6  % совокупной встречаемости РА типа А у 
нелеченых пациентов с ДАК и расширением аорты в 
течение 5-го периода наблюдения [193]. Однако при 
современной ранней профилактической хирургии это 
трудно оценить. 

При РА типа А ДАК выявляется в 2–9 % случаев и у 
3 % – при РА типа В [136], что лишь немногим выше, 
чем распространенность ДАК в общей популяции 
(1–2 %). 

3.4. ДАК и коарктация аорты
Только тип ДАК ЛКС-ПКА ассоциирован с КоА [194, 

195]. Данных о распространенности КоА при ДАК мало: 
в одном сообщении говорится о 7 % [179]. Напротив, 
до 50–75 % пациентов с коарктацией имеют ДАК (типа 
ЛКС-ПКС). У пациентов с КоА и ДАК риск развития рас-
ширения и РА значительно выше, чем в группе только с 
наличием ДАК [196, 197].

3.5. Клиническое течение
Данные об увеличении размеров аорты при ДАК 

различаются. Средняя скорость прогрессирования 
диаметра может составлять 0,5 мм в год на уровне 
синусов Вальсальвы и СТГ, 0,9 мм  – на уровне прок-
симального отдела восходящей аорты [193, 198, 199]. 
Средний темп прироста оценивается в 1–2 мм/год 
[186, 200]. Иногда наблюдается ускоренный рост  – 
быстрое прогрессирование  >5 мм/год, связанное с 
повышенным риском РА или разрыва аорты, особенно 
при диаметре >60 мм. 

Более быстрый рост размеров аорты отмечается 
при более высоком градиенте давления при стенозе 
ДАК и более тяжелой аортальной недостаточности 
(большим ударным объемом) [201]. Резкое расши-
рение аорты возможно и в отсутствие стеноза или 
регургитации, особенно в молодом возрасте [133, 
202]. 

Протезирование АоК при исходном диаметре 
аорты 40–50 мм редко требует повторной опера-
ции на КоА в течение последующих 10 лет наблю-
дения. Расслоение аорты в этой группе встреча-
ется очень редко [192, 203].

3.6. Патофизиология
Расширение аорты при ДАК ассоциировано с 

мутациями в гене Notch1, при которых наблюда-
ется высокая частота встречаемости семейных 
случаев заболевания с АД-типом наследования, 
с пониженной пенетрантностью [204].

Существует редкий генетический вариант 
АРГА, встречающийся в семьях с ДАК, связанный 
с мутациями в гене MAT2A, кодирующем ката-
литическую субъединицу внепеченочной мети-
онинтрансферазы, отвечающей за биосинтез 
S-аденозилметионина [66].

Различная ориентация створок (слияние 
ЛКС с ПКС или ПКС с НКС), предположительно, 
имеет различную этиологию в эмбриональной 
фазе развития [185]. Различные типы ДАК свя-
заны с различными формами патологии аорты, 
но патофизиология остается неизвестной [179]. 
Это могут быть генетические факторы с общи-
ми патогенетическими путями в формировании 
расширения аорты и ДАК [91, 205], или влияния 
измененного кровотока в аорте при ДАК [192, 
206, 207], или их комбинации.

3.7. Диагностика
3.7.1. Клиническая картина
Расширение аорты при ДАК редко симптом-

но. Атипичным признаком расширения аорты 
может быть хроническая боль в груди, шее и спине. 
Одышка, инспираторный стридор и рецидивирующие 

Рис. 14. ЧПЭхоКГ: A – острое расслоение типа А по длинной  
и B – короткой оси; белые стрелочки обозначают интимальный 

лоскут; С – цветовой допплер у пациента с хронической  
диссекцией типа В демонстрирует потоки в истинном  

и ложном просветах аорты, а серо-шкальный режим (D)  
демонстрирует частичный тромбоз ложного просвета;  

FL – ложный просвет, TL – истинный просвет
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инфекции верхних дыхательных путей могут указы-
вать на сдавление крупных дыхательных путей; охри-
плость – на сдавление гортанного нерва. 

Менее чем в 15 % случаев при ДАК (исключитель-
но у лиц молодого возраста) наблюдается преимуще-
ственно расширение КА без значимого клапанного 
стеноза или регургитации с минимальными клини-
ческими проявлениями или без таковых. ДАК с аор-
тальным стенозом или регургитацией может сопро-
вождаться жалобами, клиническими признаками и 
характерной аускультативной картиной (сердечными 
шумами). 

Частым первым клиническим проявлением нелече-
ной прогрессирующей аневризмы аорты, связанной с 
ДАК, является разрыв или РА. 

3.7.2. Визуализация
Особые указания в отношении визуализации аорты 

при ДАК отсутствуют. 
3.7.2.1. Эхокардиография
Четкие ЭхоКГ-критерии ДАК отсутствуют; относи-

тельными являются:
– «парусение» одной из створок АК (рис. 15);
– овальная форма отверстия АК в систолу с наличи-

ем двух комиссур;
–  асимметрия смыкания створок (не является на-

дежным признаком ДАК).

Рис. 15. «Парусение» створки ДАК

Оценка количества створок АК не должна прово-
диться в фазу диастолы, так как наличие шва между 
ними часто приводит к ошибочной диагностике трех-
створчатого клапана (рис. 16).

Рис. 16. Оценка ДАК (овальная форма отверстия в систолу 
с двумя комиссурами)

При наличии у молодого пациента дисфункции АК 
(чаще в виде регургитации) и дилатации восходящей 
аорты необходимо исключить ДАК.

ЭхоКГ-визуализация ДАК представлена на рисун-
ках 17–19. 

Рис. 17. Двустворчатый аортальный клапан при 
2D-ЧПЭхоКГ по короткой оси в систолу (специфическое 
раскрытие створок и перемычка на одной из створок АК)

Рис. 18. Двустворчатый аортальный клапан при 
2D-ЧПЭхоКГ по длинной оси в диастолу  

(асимметрия смыкания створок)

Рис. 19. Умеренная недостаточность двустворчатого 
аортального клапана при 2D-ЧПЭхоКГ (видна регургита-

ция на клапане в диастолу)

3.7.3. Обследование родственников
Из-за выраженной семейной ассоциации при ДАК 

[91, 173, 208] может быть рекомендован скрининг род-
ственников I степени родства. Отсутствуют данные об 
экономической целесообразности и эффективности 
скрининга (числе пациентов, которое необходимо об-
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следовать, чтобы диагностировать один случай забо-
левания). 

3.8. Наблюдение
В случае впервые диагностированного ДАК следует 

визуализировать корень и восходящий отдел аорты с 
помощью ТТЭхоКГ либо совместно с другим визуали-
зирующим исследованием, предпочтительнее – МРТ. 

Если аорта не расширена, рекомендуется ежегод-
ное обследование с помощью ТТЭхоКГ, так как отме-
чается хорошая корреляция между МРТ и ТТЭхоКГ, с 
интервалами в зависимости от скорости расширения 
и/или семейного анамнеза. 

В случае увеличения диаметра аорты >3 мм/год, 
или при диаметре >45 мм по данным ТТЭхоКГ, или 
когда ЭхоКГ-изображения не обеспечивают адекват-
ного изображения восходящей аорты на расстоянии 
≥4,0 см от плоскости клапана, показана дополнитель-
ная визуализация, в частности МРТ или КТ (табл. 23).

Начиная с диаметра аорты 45 мм рекомендуется 
проведение ежегодного исследования восходящей 
аорты. Если при ТТЭхоКГ невозможно надежно визу-
ализировать восходящую аорту, показана ежегодная 
визуализация при помощи МРТ (или КТ, если МРТ не-
доступно) [209, 210, 211, 212]. 

Применение формул для расчета диаметра аор-
ты на основе индексации площади поверхности тела 

в настоящее время не рекомендуется [191, 193, 209,  
213, 214]. 

3.9. Лечение 
β-адреноблокаторы (БАБ) и антагонисты рецеп-

торов ангиотензина II (АРА) имеют преимущества 
для снижения скорости прогрессирования рас-
ширения восходящей аорты или КоА при ДАК, но 
клинические доказательства неубедительны (табл. 
23).

Предыдущие документы ACCF/AHA/AATS (2010) 
и ESC/EACTS (2012) рекомендовали хирургическое 
вмешательство при ДАК, когда дилатация аорты со-
ставляла  >5,0 см на любом уровне. В настоящее вре-
мя комитеты одобряют более индивидуальный подход 
(табл. 23). Хирургическое вмешательство рекомендует-
ся при аортальной дилатации от 5,1 до 5,5 см только в 
случае семейного анамнеза диссекции аорты или бы-
строго прогрессирования дилатации АГА, в том числе 
при более тяжелой дилатации (>5,5 см) (табл. 23).

При операции по поводу аортального стеноза или 
регургитации у пациентов с ДАК должно рассматри-
ваться протезирование корня аорты, если его диаметр 
>45 мм, из-за повышенного риска расширения (рас-
слоения и/или разрыва) аорты, возможно, потребую-
щего вмешательства в отдаленном послеоперацион-
ном периоде.

Таблица 23
Рекомендации по ведению пациентов с ДАК при расширении корня аорты

Рекомендация Класс a Уровень b

У пациентов с известным ДАК должно быть выполнено исходное ТТЭхоКГ  
для оценки морфологии клапана, для измерения тяжести АС и АР,  
а также для оценки формы и диаметров корня и восходящей аорты  
с целью прогнозирования клинического исхода и определения сроков  
оперативного вмешательства

I B
[133, 179, 202,215]

Пациентам с ДАК показано выполнение МРТ или КТ сердца, если морфология 
корня и восходящей аорты не может быть точно оценена при ТТЭхоКГ I C

[209, 210, 211, 212]

Показано проведение повторных исследований корня и восходящей аорты 
у каждого пациента с ДАК с интервалами в зависимости от размеров аорты, 
скорости увеличения размеров и семейного анамнеза

I C
[193, 198, 199]

При диаметре корня или восходящей аорты > 45 мм или его увеличении >3 мм/
год по данным эхокардиографии показано ежегодное измерение диаметров аорты I C

[193, 198, 199, 209] 

При диаметре аорты >50 мм или его увеличении >3 мм/год по данным эхо-
кардиографии показано подтверждение измерений с использованием другого 
визуализирующего исследования (КТ или МРТ)

I C

Хирургическое вмешательство при ДАК на восходящей аорте показано  
в случае:

• расширения корня или восходящей аорты >55 мм I B
[186, 190, 193]

• расширения корня или восходящей аорты >50 мм и наличия других 
факторов риска c IIa С

[191, 193, 209, 213, 214] 

• расширения корня или восходящей аорты >45 мм при планируемой 
операции протезирования аортального клапана из-за тяжелой АР или АС IIa C

[191, 193, 209, 213, 214]

Использование бета-блокаторов может быть рассмотрено у пациентов с ДАК  
и расширением корня аорты >40 мм IIb C

Вследствие семейного характера следует обсуждать скрининг родственников  
I степени родства IIa C

У пациентов с любой эластопатией или ДАК с расширением корня аорты  
(>40 мм) изометрические упражнения с высокими статическими нагрузками  
(например, тяжелая атлетика) не показаны и должны быть исключены

III C

Примечание: a – класс рекомендации; b – уровень доказательности; c – коарктация аорты, системная гипертензия, семейный 
анамнез расслоений или увеличение диаметра аорты >3 мм/год (при повторных измерениях с использованием одинаковых ме-
тодов визуализации, измеренных на одних и тех же уровнях аорты, с пошаговым сравнением и подтвержденных при другом виде 
исследования). 

Сокращения: АС – аортальный стеноз; АР – аортальная регургитация; ДАК – двустворчатый аортальный клапан; КТ – компью-
терная томография; МРТ – магнитно-резонансная томография; ТТЭхоКГ – трансторакальная эхокардиография.
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Схематично вышеуказанная тактика по ведению 
пациентов с расширением КА при ДАК представлена 
на рисунке 20.

3.10. Прогноз
Риск расслоения и разрыва аорты увеличивает-

ся с ростом ее диаметра, особенно при размерах  
>60 мм. 

При лечении в соответствии с рекомендациями 
прогноз благоприятный – гораздо лучше, чем при СМ, 
и аналогичен таковому для лиц соответствующего воз-
раста в общей популяции [179, 192]. 

Рис. 20. Тактика ведения пациентов с ДАК при расширении корня аорты

 
 

ДАК 

ЭхоКГ 
(трансторака

льная) Дилатация корня аорты  
и восходящего отдела 

<45 мм – модификация образа жизни 
– контроль ассоциированных 
факторов риска 
– семейный скрининг (ЭХО-КС 
всем ближайшим родственникам) 

≥45 мм 

КТ / МРТ – ЭхоКС 2 раза в год 
– оценка и контроль 
факторов риска ССС 
– рекомендован 
стандартный 
протокол КТ/МРТ 
– разрешение 
физических нагрузок 
после нагрузочных 
тестов под контролем 
АД 

45-49 мм 50-54 мм ≥55 мм 
 

ЭХО-КС 1 раз в год ЭХО-КС 1 раз в год 

  –  увеличение размера  
  ≥3 мм/год 
  – коарктация аорты 
  – ближайшие родственники  
  с расслоением/разрывом 
аорты 

Хирургическое 
лечение  

Аневризма 
восходящего 
отдела аорты  

Аневризма 
корня аорты 

Надкоронарное 
протезирование 

аорты 

Без значимой 
дисфункции 

клапана 

Значимая 
клапанная 

дисфункция 

Клапаносохранная 
реконструкция 
восходящего 
отдела аорты 

Протезирование 
восходящего 
отдела аорты 

и АК  

Наблюдение КТ/МРТ 3–5 лет 
елет) 

≥50 мм 

КЛЮЧЕВЫЕ ПОЛОЖЕНИЯ
n Риск неблагоприятных событий у пациентов с 

заболеваниями аорты, ассоциированными с ДАК, 
крайне высок, при этом их клиническая диагностика 
затруднена, если рассматриваемая патология не об-
наруживается при скрининге.

n Пациентам с ДАК с документированным расши-
рением синусов Вальсальвы или восходящей аорты 
(или коарктацией аорты) должна выполняться дина-
мическая оценка «морфологии» аорты с помощью 
визуализирующих методик и с дальнейшим уточне-
нием тактики ведения пациента, поскольку аортопа-
тия может прогрессировать со временем.
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ПРИЛОЖЕНИЕ 
Методология оценки основных признаков СВСТ

1. Признак большого пальца
Диагностируется при сгибании и укладывании 

большого пальца поперек ладони. В случае выступа-
ния концевого отдела ногтевой фаланги большого 
пальца за край ладони тест считается положительным 
(рис. 1, 2). 

Рис. 1. Положительный признак большого пальца 
(Штайнберга)

Рис. 2. Скрининг-тест «большого пальца»

2. Тест запястья
Считается положительным при перекрывании кон-

цевых фаланг большого пальца и мизинца при охвате 
ими запястья противоположной руки (рис. 3).

При наличии только одного из этих двух симптомов 
начисляется лишь один балл.

Рис. 3. Положительный признак запястья (Уолкера)

3. Диагностика деформации грудной клетки
Деформация грудной клетки встречается в двух ви-

дах: килевидная (pectus carinatum) и воронкообразная 
(pectus excavatum).

3.1. Воронкообразная грудная клетка
Воронкообразная грудная клетка (ВДГК), как пра-

вило, сочетается с вдавленными спереди ребрами. 
Для определения степени деформации используется 
индекс Гижицкой (ИГ) с выполнением бокового снимка 
грудной клетки (рис. 4). 

Рис. 4. Определения степени деформации 
на основании индекса Гижицкой

Индекс Гижицкой – это отношение имеющегося 
расстояния между внутренней поверхностью грудины 
и вентральной поверхностью позвоночника к должно-
му расстоянию:

Индекс Гижицкой = АВ/CD,                            (1)
где АВ – расстояние между внутренней поверхностью 
грудины и вентральной поверхностью позвоночника, 
СD – должное расстояние. Определение степени во-
ронкообразной деформации по индексу Гижицкой 
приведено в таблице.

Таблица
Оценка степени воронкообразной деформации 

при синдроме Марфана по индексу Гижицкой

Степень I II III
ИГ 0,9–075 0,75–0 0,5–0

Первая (легкая) степень деформации характери-
зуется незначительной импрессией грудино-ребер-
ного комплекса и отсутствием отклонений со сторо-
ны кардиореспираторной системы; вторая (средняя) 
степень проявляется умеренным вдавлением гру-
дино-реберного комплекса и возможными наруше-
ниями функции внешнего дыхания; третья (тяжелая) 
степень сочетает выраженное западение грудино-
реберного комплекса и обязательные кардио-респи-
раторные нарушения.

3.2. Килевидная деформация грудной клетки
Килевидная деформация грудной клетки (КДГК) 

является второй по частоте после ВДГК и первой по 
многообразию проявлений; обладает высокой спе-
цифичностью для синдрома Марфана. Характеризует-
ся выступанием грудины и ребер. 

Диагностика КДГК осуществляется на основе из-
мерения угла Льюиса – между рукояткой грудины и те-
лом, измеряют по наружному контуру грудины на бо-
ковых рентгенограммах. В норме составляет 145–175°.
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Выделяют:
–  манубрио-костальный тип (выступание рукоятки 

грудины и ребер) с западением нижней части тела гру-
дины и без западения (рис. 5);

–  манубрио-стернальный тип (выступание рукоятки 
грудины и ребер) без западения тела грудины (рис. 6);

–  корпоро-костальный тип (выступание рукоятки 
грудины и ребер) (рис. 7).

 

 
  

 Рис. 5. Схема 
манубрио- 

костального 
типа килевидной 

деформации 
грудной клетки  
с западением 
нижней части 
тела грудины

Рис. 6. Схема 
манубрио-стер-

нального типа 
килевидной 

деформации 
грудной клетки 
без западения 
тела грудины

Рис. 7. Схема 
корпоро- 

костального 
типа килевидной 

деформации

Манубрио-костальный тип КДГК характеризуется 
выступанием вперед рукоятки грудины, нижние сег-
менты грудины при этом могут быть смещены назад. 
Величина угла Льюиса варьирует в пределах 110–135°.

Манубрио-костальный тип КДГК с западением ниж-
ней части тела грудины (рис. 5) – полный углообраз-
ный синостоз всей грудины. Чем меньше угол Льюиса, 
тем больше вероятность западения нижней половины 
тела грудины, уменьшение переднезаднего диаметра 
грудной клетки и смещения сердца. 

Манубрио-стернальный тип килевидной деформа-
ции грудной клетки без западения тела грудины пред-
ставлен на рисунке 6.

Корпоро-костальный тип килевидной деформации 
(рис. 7) встречается чаще других и характеризуется 
наибольшим разнообразием внешних проявлений. 
Здесь можно выделить две крайние формы с опреде-
ленными отличительными особенностями.

Круглая грудь – характеризуется тем, что грудина 
изогнута кпереди больше в средней или средней и 
нижней частях. 

Пирамидальная форма  – грудина направляется 
косо вниз и кпереди по прямой линии от рукоятки к 
мечевидному отростку. Угол Льюиса приближается к 
180°. Переднезадний размер грудной клетки увеличен. 
За счет большого ретростернального пространства на 
рентгенограммах в боковой проекции виден отрыв пе-
редних концов ребер от грудины.

Костальный тип килевидной деформации харак-
теризуется боковым выступанием передней грудной 
стенки за счет деформированных ребер. У этих паци-
ентов имеется ротация грудины вокруг продольной 
оси. При этой деформации ребра на одной стороне 
выступают вперед, а на другой находятся в нормаль-
ном состоянии или западают; грудина повернута в 
сторону менее выступающих ребер. Данный тип де-
формации всегда асимметричный. При этом на боко-
вой рентгенограмме край контура выступающих ребер 
будет выходить за пределы полоски контрастного ве-
щества, нанесенной по продольной оси.

4. Диагностика плоскостопия
Диагностика продольного плоскостопия основыва-

ется на данных рентгенографии и подометрии. Опре-

деляется индекс Фридленда (уплощения свода стопы) 
по формуле 

Высота стопы×100 / Длина стопы.                  (2)
В норме индекс Фридленда равен 28–30.
Имеют место следующие варианты деформаций:
– чрезмерное отклонение I плюсневой кости кну-

три, а 1-го пальца – кнаружи – halluх valgus;
– избыточное отклонение I плюсневой кости кнару-

жи;
– веерообразное расхождение плюсневых костей;
– молоточкообразные пальцы.
5. Диагностика дуральной эктазии
Дуральная эктазия  – это дилатация дурального 

мешка с последующим расширением костномозгово-
го канала. Диагностируется двумя методами: с помо-
щью магнитно-резонансной томографии и рентгено-
графическим методом.

5.1. МРТ-диагностика
«Золотым стандартом» для диагностики дуральной 

эктазии признанно является МРТ, которая выполняется 
по методу T. Oosterhof и соавт. (2001). Выполняют изме-
рения переднезаднего размера диаметра тела позвонка 
и переднезаднего размера диаметра дурального мешка 
перпендикулярно длинной оси тел позвонков и дурально-
го мешка. Значения диаметров тела позвонка и дураль-
ного мешка получают в средней трети на уровнях L1–S1. 

О дуральной эктазии можно говорить при отно-
шении сагиттального размера позвоночного канала к 
переднезаднему размеру тела позвонка как более или 
равном 0,47 (L3) и более или равном 0,57 (S1).

5.2. КТ-диагностика
Выполняется с помощью компьютерной томогра-

фии [216]. Для выполнения необходимых измерений 
выполняются аксиальные сечения на уровне ножек 
дуг позвонков L5–S1. Далее производят измерение по-
перечного диаметра тел позвонков, позвоночного ка-
нала и дурального мешка L1–L4. На уровне L5–S1 изме-
ряется поперечный диаметр только спинномозгового 
канала и дурального мешка (рис. 8).

Рис. 8. Диагностика дуральной эктазии КТ методом  
G. M. Villeiss и соавт. [216]: А – измерение в L1–4 (L3)  

поперечного диаметра тела позвонка (ДТП), позвоночного 
канала и дурального мешка (ДДМ); Б, В – измерение  

на уровне L5 поперечного диаметра позвоночного канала  
и дурального мешка; Г – измерение на уровне S1  

поперечного латеро-латерального диаметра  
позвоночного канала и дурального мешка
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В дальнейшем по формулам производится расчет 
индекса дурального мешка (ИДМ) и индекса спинно-
мозгового канала (ИСК).

ИДМ = 4 (∑ ДДМ (L1–S1)) / ∑ ДТП (L4–S1),        (3)
где ДДМ – диаметр дурального мешка; ДТП – диаметр 
тела позвонка;

ИСК = 4 (∑ ДСК (L1–S1)) / ∑ ДТП (L4–S1),          (4)
где ДСК – диаметр спинномозгового канала; ДТП – ди-
аметр тела позвонка.

Патологическим считается ИДМ>3,75; ИСК>4,50.
5.3. Рентгенографическая диагностика
Наравне с МРТ может использоваться классиче-

ский рентгенологический метод [217]. Чувствитель-
ность  – 57,1  %, специфичность  – 91,7  %. Предсказа-
тельная ценность положительного результата – 92,3 %, 
предсказательная ценность отрицательного резуль-
тата  – 55,0  %. Для диагностики дуральной эктазии 
рентгенологическим методом необходима оценка 
рентгенограмм пояснично-крестцового отдела позво-
ночника в прямой и боковой проекциях. При этом для 
дуральной эктазии диагностически значимыми счита-
ются следующие показатели:

– расстояние между ножками позвонка на уровне 
L4≥38,0 мм (рис. 9);

Рис. 9. Измерение расстояния между ножками позвонка на 
уровне L4 для диагностики дуральной эктазии  

рентгенологическим методом

Рис. 10. Измерение сагиттального диаметра спинно- 
мозгового канала на уровне S1 для диагностики дуральной 

эктазии рентгенологическим методом

– сагиттальный диаметр спинномозгового канала 
на уровне S1≥18,0 мм. Измерение проводится в сред-
ней трети позвонка в боковой рентгенологической 
проекции. Оценивается расстояние между задним 
краем тела позвонка и передним краем остистого от-
ростка (рис. 10);

– степень сужения тела позвонка на уровне 
L5≥5,5 мм (рис. 11). Производится измерение ширины 
верхней и нижней замыкательных пластинок L5, а так-
же в средней трети. 

Рис. 11. Измерение степени сужения тела позвонка  
на уровне L5 для диагностики дуральной эктазии  

рентгенологическим методом

Степень сужения высчитывается по следующей 
формуле:

СС = (ШВЗП + ШНЗП) / 2 – ШСТП,                     (5)
где СС  – степень сужения; ШВЗП  – ширина верхней 
замыкательной пластинки; ШНЗП  – ширина нижней 
замыкательной пластинки; ШСТП  – ширина средней 
трети тела позвонка.

6. Диагностика протрузии вертлужной впадины
Протрузия вертлужной впадины – заболевание, ха-

рактеризующееся углублением вертлужной впадины и 
глубоким погружением в нее головки бедренной кости 
(рис. 12). Состояние сочетается с истончением тела 
безымянной кости и выпячиванием дна вертлужной 
впадины в полость таза. Протрузия вертлужной впади-
ны диагностируется на основе рентгенограмм мето-
дом Кульмана, включающим:

– линию вертлужной впадины – проецируется ме-
диальнее илиоисхиальной линии на 3 мм у мужчин и 6 
мм у женщин; 

– угол Виберга – составляет более 40º; 
– пересечение «слезы» Келлера илиоисхиальной 

линией.
7. Долихостеномелия
Долихостеномелия выставляется при отношении 

верхнего сегмента тела к нижнему сегменту тела 
<0,85 и «размах рук/рост» >1,05 без выраженного 
сколиоза. Нижний сегмент определяется как рассто-
яние от верхней части лобкового симфиза до пола в 
положении стоя, верхний сегмент представляет со-
бой разность роста минус величина нижнего сегмен-
та (рис. 13). 

Важно отметить, что ни одно из этих соотноше-
ний не обеспечивает точное измерение костной 
диспропорции в присутствии сильного сколиоза 
или кифоза.

8. Сколиоз
Диагностика сколиоза является рутинной практи-

кой, применяемой в большинстве лечебно-диагно-
стических учреждений, и не требует дополнительных 
пояснений. Диагностически значимой при синдроме 
Марфана является I степень и выше.
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Рис. 12. Диагностика протрузии вертлужной впадины: 
линия вертлужной впадины проецируется медиальнее 

илиоисхиальной линии на 3 мм у мужчин и 6 мм у женщин 
(А – при синдроме Марфана, Б – норма); измерение угла 

Виберга (В – более 40° при синдроме Марфана, Г – норма); 
пересечение «слезы» Келлера илиоисхиальной линией  

(Д – при синдроме Марфана, Е – в норме)

Рис. 13. Размеры тела, измеряемые  
для диагностики долихостеномелии

9. Лицевые признаки
Проявления лицевых признаков: долихоцефалия, 

энофтальм, скошенные вниз глазные щели, гипопла-
зия скуловых костей, ретрогнатия. 

9.1. Долихоцефалия
Долихоцефалия  – форма головы, при которой 

отношение максимальной ширины головы к макси-
мальной длине составляет <75,9 % у мужчин и <75 % 
у женщин. Данный показатель называется черепной 
индекс (ЧИ).

ЧИ = ПРГ / ПРГ×100,                                  (5)
где ЧИ – черепной индекс; ПРГ – поперечный размер 
головы; ПРГ – продольный размер головы.

Измерение проводится штангенциркулем. Изме-
рение продольного диаметра головы от точки глабел-
ла (glabella) до точки опистокранион (opisthokranion). 
Измерение поперечного размера черепа между точка-
ми эурион (euryon). Данные точки являются наиболее 
выступающими участками черепа в соответствующих 
плоскостях (рис. 14).

Рис. 14. Расположение анатомических точек черепа  
для проведения оценки черепного индекса

9.2. Диагностика энофтальма
Объективным методом диагностики энофтальма 

является стандартное исследование экзофтальмоме-
тром Хертэля (рис. 15).

Производится измерение расстояния от орбиталь-
ного края до роговицы.

Рис. 15. Экзофтальмометр Хертэля

При смещении глазного яблока кзади происходят 
сужение глазной щели, образование складок на верх-
нем веке, иногда ограничение подвижности глазного 
яблока с диплопией, снижение зрения.

Гипоплазия скуловых костей представляет собой 
субъективный симптом, представляющий собой недо-
развитость скуловой кости. 

Ретрогнатия представляет собой субъективный 
симптом, для которого характерно расположение кза-
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ди нижней челюсти, которая находится в стороне от 
плоскости лица, если смотреть в боковой проекции, 
при этом во фронтальной проекции смещения не от-
мечается.

Антимонголоидный разрез глаз (скошенные вниз 
глазные щели) представляет собой субъективный 
симптом, для которого характерно нахождение наруж-
ных углов глазных яблок ниже внутренних.

10. Кожные проявления
Характерным диагностическим признаком явля-

ются атрофические стрии, не связанные с гормональ-
ными нарушениями, ожирением, беременностью. 
Наиболее частыми локализациями стрий являются 
участки кожи в области наружной поверхности плеча, 
бедра, нижней трети спины, встречаются у 65–80  % 
пациентов с синдромом Марфана (рис. 16, 1–2).

Рис. 16. Кожные признаки синдрома Марфана в виде атрофических стрий с наиболее характерными  
локализациями в области наружной поверхности плеча (2) и нижней трети спины (1)

11. Диагностика пролапса митрального клапа-
на

Осуществляется по стандартной методике. Оценка 
данного критерия производится вне зависимости от 
типа и степени пролапса.
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